










要約: 21-水酸化酵素欠損症(21-OHD)の診断のために使用される 17-OHP、21-DOF、T、△4-A、

ACTH、Cortisol、17-KS、17-KGS の 11-deoxy/11-oxy 比(11-OI)、PT-3-G/Cre 比について、

マススクリーニングで発見され当科で診断された古典型 21-OHD 患児 19 例と偽陽性者 65

例の検査結果から、特異度ならびに感度を求め、その妥当性を検討した。診断的特異度は、

17-OHP、21-DOF、PT-3 ・ G/Cre 比、△4-A、ACTH の順に、感度は、17-OHP、21-DOF、△4-

A、PT-3-G/Cre 比、女児の Tの順に優れていた。とくに 17-OHP と 21-DOF は特異度、感度

ともにほぼ 100%であった。△4-A と女児の Tは、感度に比べ特異度がやや不良であり、高

値であるときに診断的価値があるが、低いときに疾患を否定する根拠にはなりづらいこと

が示唆された。17-KS、Cortisol、男児の T、11-OI は診断に応用する際には慎重さが必要

と考えられた。


