






要約山梨県において先天性副腎過形成、クレチン症マススクリーニングの実態調査を行い、

マススクリーニング陽性例のなかで診断の確定した例と小児慢性特定疾患申請例を過去 5

年間にわたって照合した。その結果、先天性副腎過形成は 1例、クレチン症は 7例発見さ

れ、マススクリーニングからの診断確定例と小児慢性特定疾患申請例は完全に一致してい

た。マススクリーニング陰性例のなかに、その後先天性副腎過形成或いはクレチン症と診

断された、所謂 false negative 例は存在しなかったと推測される。マススクリーニング

陽性例と小児慢性特定疾患申請例を照合するような管理体制を検討していくことは、マス

スクリーニングシステムの情報収集上有用性が高いと考えられる。


