






要約:岐阜県の 6 ヵ月乳児を対象にムコ多糖症マススクリーニングのパイロットスタディ

を実施している。1993 年 10 月から 1996 年 11 月までの 3 年間に初回検査を行ったのは

54,929 名で、カットオフ値を 400mg.GAG/g.クレアチニンとすると要再検査数は 994 名

(1.8%)であった。そのうちの 80%である 799 名から再検査の同意が得られ、新たに送られ

た尿にて同一の DMB 法で再検査を行った。さらにそのうちの 35 名(4.4%)が再々検査の対

象となり、精査(一次元電気泳動法、CPC/ウロン酸法)を行ったが、最終的には陽性例は見

い出されなかった。そして現在までのところ岐阜県での乳幼児発症例は確認されていない。

 1995 年 11 月に岐阜県の Hunter 病患者家系で、保因者からの出生前診断を施行した。培

養羊水細胞の iduronate-2-sulfatase 活性は著明な低下を示し、PCR 法による性別検査で

男児であったことより患児と診断した。本症例が出生していたならぱ、今回のパイロット

スタディで見い出されたことと思われる。本邦のムコ多糖症の 40%以上が X 染色体劣性遺

伝の Hunter 病であると推測されている。したがってムコ多糖症の早期診断早期治療に当

たって、Hunter 病の保因者診断法の在り方と技術開発は、マススクリーニングとともに

重要な課題であると考える。


