








要約

 我々は、従来より、尿ろ紙を検体として、ジメチルメチレンブルーの呈色反応により、

先天性ムコ多糖症のスクリーニングを行なって来た。しかし、この反応は、ほぼ全てのム

コ多糖と反応するため偽陽性者か多く、精検に多くの手間と費用を必要とする。正常者で

陽性となるものは、ほとんどがコンドロイチン硫酸 A/C の増加によるものであり、 これ

に対し、患者ではデルマタン硫酸、ヘパラン硫酸、ケラタン硫酸が増加している。そこで、

陽性者のなかからコンドロイチン硫酸A/C 以外のムコ多糖が増加しているものを抽出する

ため、コンドロイチナーゼ AC 消化を行なった。すなわち、 1 次スクリーニングで陽性と

なった検体は、コンドロイチナーゼ AC 消化処理をしたのちジメチルメチレンブルーの呈

色反応を行ない、値が正常値まで低下したものを精検より除外した。この方法で、 1 力

月健診の乳児を対象にスクリーニングを行なった。その結果、精検率は、2.63%から 0.53%

に低下した。これより、コンドロイチナーゼ AC 消化による 2 次スクリーニングを行なう

ことによって、より効率的にスクリーニングを行なうことができると考えられた。

 他方、ムコ多糖症 IV 型や VII 型の一部では、異常ムコ多糖の排泄量が比較的少ないこと

から、ジメチルメチレンブルーの呈色反応で見逃されると考えられる。ムコ多糖症スクリ

ーニングの目的は、  (1)早期発見により骨髄移植などの治療効果をあげる、  (2)遺伝相

談を行なって、家族内再発(同胞や近親者における患児の出生)を防ぐ、ということが考え

られる。  (l)については、ムコ多糖症I型、VI 型で特に効果が期待でき、Ⅱ型、IV 型の

一部でも期待される。  (2)の効果については、  (l)の効果が期待できないような、Ⅱ型

の一部やⅢ型にとって重要であると考えられる。特にⅡ型は日本人に多く、ムコ多糖症患

者全体の約半分を占めているうえ、伴性劣性遺伝形式をとるため、考慮が必要である。日

本における各病型の患者頻度とそれに対するスクリーニングによる発見率および早期治療

の効果度を推定してみると、約 8割以上の患者をこのスクリーニングにより発見でき、そ

のうちの半分の患者がスクリーニングによって治療の恩恵を受け得ると考察された。


