








要約:文献検索による先天性副腎皮質過形成(CAH、21-水酸化酵素欠損)の新生児スクリー

ニングの効果評価を行なった。CAH は発見されずに放置されると種々の負担を患者に負わ

せる。特に発見が遅いと死亡する疾患である。新生児スクリーニング開始後の CAH の発生

頻度は、日本では患者調査により計算された頻度に比べ約 2倍になっている。また発見患

者の診断時期も早くなっており、患者負担を残こすこと無く治療が開始されている。一方、

新生児スクリーニングの偽陽性率は低く、また偽陰性も極めてまれである。したがって本

症の新生児スクリーニングは強く推奨される。


