






要約: 21-hydroxylase 欠損症(21-OHD)マススクリーニング無症状陽性者の事後処理方式

は確立していない。今年度われわれは、21-OHD3 症例(1:女子、出生時無症状、5 ケ月時

Greulich-Pyle(GP)法骨年齢 11 ケ月、2:男子、3 歳及び 4 歳時 GP 法骨年齢 3.3 歳及び 5

歳、3:男子、無症状、3.3 歳時 GP 法骨年齢 2.5 歳)、対照 24 例(男 5 女 19,2 ケ月～4 歳)

のスポット尿試料 5ml を用いて GCMS-SIM 法による尿ステロイドプロフィル分析を行い、

要治療無症状例の鑑別における GCMS-SIM 法の有用性につき検討した。

 尿中 androsterone(An)排泄量と etiocholanolone(Et)排泄量の和(括弧内、同年齢同性対

照)は、症例 1:2 ケ月 0.40(0.02-0.65),3 ケ月 0.40(0.02-0.10),症例 2:3 歳 0.44(0.02-

0.12),3.9 歳 1.06(0.02-0.12),症例 3:3.3 歳 0.12(0.02-0.12)mg/gCr であった。GCMS-SIM

法による尿ステロイドプロフィル分析は、無症状例の確定診断及び治療開始時期の決定に

有用である。


