






要約:  ガスクロマトグラフィー質量分析機(GC/MS)による、先天性有機酸代謝異常症のマ

ススクリーニングの効果評価を目的として、国内外の文献検索と現在行われている臨床試

験(パイロットスタデイ)の評価を行った. (1)文献検索では GC/MS を用いたマススクリー

ニングは 2件報告かあった. しかし患者が発見されなかったり、最終診断がきちんとされ

ていないなど不備が多く、これらの報告からはマススクリーニングの有効性について検討

することは出来なかった.マススクリーニングの効果についても、適切な設計の上行われ

その結果が記載されている論文はなかった.(2)パイロットスタディはいまだ実施数や患者

発見数が少なく、これからマススクリーニングの有効性について検討することは出来なか

った.その効果判定も現在では検討できなかった.


