






要約:近年、質量分析法による新生児先天性代謝異常スクリーニングが米国、カナダ、英

国などでスタートし、大きな成果をあげつつある。われわれも 1996 年 1 月から 1998 年 1

月末までのあいだに 4813 名の新生児を対象に尿を検体としてウレアーゼ処理法およびガ

スクロマトー質量分析(以下 GC/MS)法による先天性代謝異常スクリーニングを施行した。

主たる対象は有機酸血症であるが、シトルリン血症 1名、グリセロール尿症 1名、一過性

高テロジン血症 20 名、乳酸高排泄 9 名、 3 ーヒドロキシ酪酸高排泄 12 名などが発見さ

れた。この結果はサンプルサイズは小さいものの、われわれのスクリーニングが欧米での

成績に比較しても、きわめてすぐれたものであることを示唆している一方、このスクリー

ニングが発展すればわが国での疾患の疫学自体を変えうることも十分に予想される。今回

のスクリーニング成績を、現在進行中の九州・沖縄地区を対象とする代謝異常ハイリスク

新生児のスクリーニング結果とも比較し、問題点や今後の展望について述べる。


