






要約:先天性副腎過形成マス・スクリーニング陽性例の事後処理の方式は確立していない。

今回われわれは,A)未熟児 101例(男 52,女 49,在胎 23～36 週,出生体重 538～2490g,日齢 0

～99),B)21-hydroxylae 欠損症(21-OHD)成熟児 31 例(男 13,女 18,日齢 1～27),C)偽陽性成

熟児 20 例(男 11,女 9,日齢 7～31),D)対照成熟児 64 例(男 40,女 24,日齢 0～31)を対象

に,GCMS-SIM 法(HP5890A/HP5971A,methoxime-trimethylsily1 誘導化)による尿ステロイド

プロフィル分析(スポット尿試料 0.5～5m1)により 21-OHD 患者と偽陽性例との鑑別を試み

た。

pregnanetriolone(Pt1) 排 泄 量 :A)0 ～ O.2,B)0.8 ～ 124.1,C)0 ～ 0.1,D)0 ～ 0.2 ㎎

/gCRTNN,11oxo-17αhydroxypregnolone(11o17HP)排泄量:A)0～0.3,B)0.6～20.3,C)0～

0.1,D)0～0.1 ㎎/gCRTNN,20α-pregnanetriol(PT)排泄量:A)0～5.4,B)0,7～58.2,C)0.1～

1.8,D)0～1.6㎎/gCRTNN,Pt1・11o17HP・PT排泄量の総和:A)0～5.5,B)2.6～200.3,C)0.1

～2.6,D)0～1,6 ㎎/gCRTNN。

Pt1 及び 11o17HP は,21-OHD 疾病特異的マーカーであることが示された。両者を指標とし

て新生児期早期に 21-OHD 患者と偽陽性例(含未熟児)を確実に鑑別し得る。


