






【要約】 21-hydroxy1ase 欠損症(21-OHD)マス・スクリーニング陽性者の事後処理方式は

確立されていない。われわれは,症例 1 :偽陽性例未熟児,在胎 25 週男子,血清 17-

hydroxyprogesterone(17-OHP)300ng/ml, 症例 2 : 塩喪失型 21-OHP 患児,在胎 39 週女子,

血清17-OHP300ng/ml,症例3:軽症21-OHD患児,在胎39週女子,無症状,血清17-OHP15ng/ml,

を対象に GCMS-SlM 法(HP 5890A/HP5971A,methoxyme-trimethylsilyl 誘導化)を用いた尿

steroid prome 分析(スポット尿試料 5ml)の有用性を検討した。 症例 1(日齢 23),症例 2(日

齢 8), 症 例 3( 月 齢 2 および 6)に お い て ,尿 中 pregnanetriol(PT) 排 泄 量 は

3.8,5.5,3.1,8.6mg/gCRTNN, 尿 中 pregnanetriolone(Ptl) 排 泄 量 は

0.05,13.2,5.8,5.6mg/gCRTNN あった。症例 3 の身長 SDscore(SDS)は,出生時＋1.76,4 ケ

月時＋1.76,6 ケ月時＋1.69 であつた。

 上記成績から, Ptlは PT に比し,21-OHD のマーカーとして優れていることが確認された。

尿中 PT および Ptl 排泄量高値だが無症状の症例に対する事後処理方式として,生後 6ケ月

まで無治療で経過観察し,両者の持続高値を確認することが有用と思われる。


