






要約:ムコ多糖症マススクリーニングの効果評価を目的として、国内外の文献検索と本邦

患者の追跡調査を行った。その結果を基に疾患の負担(発生頻度、確定診断時年齢、死亡

時年齢)と 1,9-dimethylmethylene blue(DMB)を用いたスクリーニング方法の有効性につ

いて検討した。①本邦ムコ多糖症患児の確定診断時の平均年齢は、Hurler:3 歳 2 か月、

Hunter(重症型):5 歳 10 か月、Sanfiloppo:11 歳 9 か月、Morquio:12 歳 2 か月であった。

骨髄移植治療で効果が期待されているのは 2歳以下であり、それ以前に診断されている例

は極めて少ないことが明らかとなった。②文献検索による DMB を用いたムコ多糖症のスク

リーニング法の報告は 3 報あり、"診断的検査"としての結果は感度:1.00,特異度:0.94-

1.00 であった。しかしこれらの文献は有用なデータを提示しているが、"スクリーニング

法"の有効性を証明できる強力な証拠とはなりえなかった。したがってスクリーニング検

査法の有効性の評価は現在準備中である 5施設によるパイロットスタディの結果を基に吟

味する予定である。


