








要約:内外の文献(英文 104 件、和文 123 件)の検索をもとに、ガラクトース血症マス・ス

クリーニングの効果評価を検討し、以下の結果をえた。現行の検査方法は感度、特異度な

どは良好である。しかし偽陰性例把握のシステムはなく、より精密な効果評価にはその把

握が必要である。マス・スクリーニングは、生命予後、肝障害、白内障については改善な

いし予防効果があると推定され、これらの意味では本マス・スクリーニングを行う意義が

ある。反面、知能予後、言語発達は治療により一定の改善効果は認められるものの完全と

はいえず・また卵巣機能障害については現在の治療方法では予防効果はほとんど期待はで

きない。これらの障害についてはこれから発生機転の追求が必要であり、この意味でもマ

ス・スクリ一二ングによる早期発見が必要となる。


