






要約:過去 20年間にわたって実施されてきた新生児マス・スクリーニングにより発見され

た高フェニルアラニン血症について追跡調査の資料を検討して、スクリーニングの際のカ

ットオフ値に関するを調査した。 フェニルアラニンについては 4mg/d1 のカットオフ値が

設定されているか、それ以下の値でもフェニルケトン尿症と診断されている症例が見いだ

されたので、生後 5 日のスクリーニングにおいてフェニルアラニン 4mg/d1 前後の値には

慎重に判断することが必要であり、あるいはカットオフ値を 4mg/d1 以下に設定すること

も必要と考えられた。さらに、その後に実施される再採血による値が、フェニルケトン尿

症や高フェニルアラニン血症の診断にきわめて重要と考えられた。これらのことを考慮し

て、実際にはスクリーニングは極めて慎重に実施されているものと考えられた。


