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平成 17年度新生児マススクリーニング発見患児について
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平成 17年度の新生児マススクリーニング受付数は 8,598件であった。

そのうち，精密検査を依頼した件数は 12件であり，患児と診断されたのはクレチン症 5名，副腎皮

質過形成症の中の 2卜水酸化酵素欠損症 l名の計 6名であった。秋田大学医学部附属病院（以下大学

病院とする）でマススクリーニング対象疾患以外の疾患（サイトメガロウイルス肝炎、プロピオン酸

血症、門脈大循環シャント）が発見された。

1.はじめに

新生児マススクリーニング事業は先天性代謝

異常症等の病気を早期発見、早期治療すること

で，障害の発生を予防して健全育成されること

を目的として昭和 52年 10月から全国的に開始

された。秋田県においては翌年の昭和 53年 1

月から 5疾患（フェニールケトン尿症、メイプ

ルシロップ尿症、ホモシスチン尿症、ガラクト

ース血症、ヒスチジン血症）を対象とした事業

が開始された。その後検査項目の変更，追加が

あり検査の一部を大学病院に委託していたが，

平成 16年 8月からはフェニールケトン尿症，

ホモシスチン尿症，メープルシロップ尿症，ガ

ラクトース血症，クレチン症，副腎皮質過形成

症の 6疾患についてすべて当所で検査を実施し

ている。検査結果は週 1回の割合で郵送で各医

療機関に通知している。再検査依頼の通知は項

目別に設定されたカットオフ値を基準に依頼し

ている。なお，初回，再検査で異常値を示した

場合は早急に関連医療機関と連絡をとりなが

ら，速やかに精密検査を受けるよう文書等で通

知している。平成 11年にはこの事業の円滑な

推進と早期発見・早期治療をはかるために「秋

田県先天代謝異常症等検査・神経芽細胞腫検査

対策協議会」が発足した。構成メンバーは秋田

大学医学部教授を始めとして，福祉保健部，医

師会，産婦人科医，小児科医，保健所長，当衛

生科学研究所長（現健康環境センター所長）で

ある。平成 15年には神経芽細胞腫検査が休止

となったために名称を「秋田県健康づくり審議

会母子保健分科会 先天性代謝異常等検査対策

部会」と変更した。この会議では精密検査を受
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けた新生児の追跡調査を実施しており，その後

の検査，治療経過等を追跡している。

今回は平成 17年度の新生児マススクリーニン

グ検査状況を報告するとともに，精密検査結果

において患児となった事例や新生児マススクリ

ーニング対象疾患以外の疾患について精彩医療

機関である大学病院において発見された事例な

どを紹介する。

2.材料及び方法

2. 1検査材料

生後 5日～ 7日目の新生児のかかとから採取

した血液をろ紙にしみこませ、風乾させたろ紙

血を検査材料とした。

2.2検査項目

フェニールアラニン（フェニールケトン尿症）

メチオニン（ホモシスチン尿症）

ロイシン（メイプルシロップ尿症）

ガラクトース（ガラクトース血症）

TSH:甲状腺剌激ホルモン（クレチン症）

17-0HP:17ハイドロオキシプロゲストロン

（副腎皮質過形成症）

2.2検査方法

各医療機関から郵送されたろ紙血を自動パン

チャーで 3mmデスクの大きさに切り抜き以下

の方法により実施した。

フェニールアラニン： BIA法（細菌成長阻

止法）

メチオニン :BIA法（細菌成長阻

止法）
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ロイシン

ガラクトース

:BIA法（細菌成長阻

止法）

：ペイゲン法，ボイトラ

一法

甲状腺刺激ホルモン（以下 TSH) 

:ELISA法

17 a -J¥イドnキシ7°uゲストnン （以下 17-0 H 

P):ELISA法（直接法・抽出

法）

3.結果

平成 17年度の検査受付数は 8,598件であっ

た。病院別に初回検査受付数を図 1に示した。

受付数で一番多かったのが秋田赤十字病院で

950件であった。続いて、秋田組合総合病院，

由利組合総合病院が同数の 474件，大館市立扇

田病院 458件，山本組合総合病院 433件，仙北

組合総合病院 417件の順であった。また，初回

検査でカットオ7値以上になって再検査を依頼した件

数は 178件 (2.1%) であった。図 2に医療機

関別再検査率を示した。再検査率が 4％以上を

示した医療機関は 4医療機関であった。検査項

目別の再検査依頼数を表 1に示した。 7ェニールアラニ

ン： 2f牛， メチオニン： 4 1牛， nィシン： 2件， がうクトース： 8 

件， TSH:119件， 17-0HP:43件であった。 TSH

の再検査数が全体の 6割以上を占めていた。再

検査率の高い上記 4医療機関について項目別に

再検査数をみると TSHの項目が 9割以上占め

ていた。初回及び再検査後に精密検査依頼をし

た件数は 12件あった。精密検査を依頼をした

医療機関からの検査結果はすべての機関から回

答があった。精密検査依頼をした 12件の内訳

を表 2に示した。男女比は 5: 7でやや女子が

多かった。出生体重児をみると 564g, 728 g, 

804 gの超低出生体重児 (1000g未満）から 3,664

gの標準体重児でまであった。在胎週数別にみ

ると 22週から 41週と週数にばらつきがあっ

た。精密検査項目をみると，メチオニン： 1件，

TSH: 8件， 17-0HP:3件であった。精密検査

依頼書を受け取ってから受診するまでの日数を

みると， lヶ月過ぎてから受診した例もあるが，

比較的対応が早く精密検査依頼書用紙が届く前

に（電話で早めに連絡したため）受診した事例

を含めて，遅くとも 1週間以内には受診をして

いた。表 3には精密検査後に正常となった 3事
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例、表 4には，経過観察となった 3事例，表 5

にはクレチン症と診断された 5事例の詳細を示

した。それによると正常になった 3事例の内訳

をみると 2事例は極低出生体重児 (1500g未満）

と超低出生体重児であった。また，経過観察と

なった 3事例のうち 2事例についても超低出生

体重児であった。クレチン症と診断された 5事

例についてみると 5事例ともに在胎週数の少な

い事例 (25週）はあったが，体重は標準であ

った。特に No.3ついては TSHの初回値が 200.15

μ IU/ml（カットオ7値 9.0μ IU/ml)と非常に高い値

を示し，初回検査で精密検査依頼をした事例で

ある。 No.1,5,10の 3事例については再検査後に

精密検査依頼をしている。 No.11については再

々検査後に精密検査の依頼をしている。いずれ

の事例も早期に診断され治療を開始した。

表 6は副腎皮質過形成症の中の 21ー水酸化酵

素欠損症の事例について示した。

患児は当所における検査では 17-0HPの直接法

の値は I68.46ng/ml（カットオフ値 3.5ng/ml)と非

常に高い値を示した。そのため，二次検査の抽

出法の検査結果を待たないで，電話で出産医療

機関に連絡した（二次検査は翌日実施した。

80.98ng/ml)。当患児は体重の増加があまり芳し

くないためミルクを追加するよう指導を受けて

いたが，当所からの電話を受けて近くの総合病

院を受診した。この時点で電解質の異常を認め

てステロイド注射の点滴を受けたが，精査加療

のため大学病院に転院した。入院時の身体所見

は表 6のとおりである。遺伝子解析等の検査に

より副腎皮質過形成症のなかでもっとも頻度の

高い 2]水酸化酵素欠損症であることが判明し

た。上記患児は適切な治療の成果で 1ヶ月健診

時にはほぽ安定した検査成績が得られた。早め

の対応により早期に適切な治療ができた例であ

る。

次に大学病院で新生児マススクリーニング対

象疾患以外の疾患が発見された事例を表 7,8, 

9に示した。表 7の事例は新生児マススクリー

ニングの初回検査でメチオニンが商値を示し，

再検査をした新生児であった。再検査結果は正

常範囲であったが， 1ヶ月健診後に家族が皮膚

の色の変化を訴えてかかりつけの医院を受診し

た。その結果，肝機能検査が異常高値のため大

学病院に入院し，検査の結果、サイトメガロウ
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イルス肝炎と診断された事例である。表 8に示

した事例は新生児マススクリーニング検在でガ

ラクトースが高値で，後に門脈大循環シャント

が見つかった事例である。初回検査でガラクト

ースが IOmg/dl以上を示したため大学病院で精

査し、治療していたが、 13歳になってから、

門脈大循環シャントと確認された事例である。

表 9に示した事例は，当所で検査している先天

性代謝異常症等 6疾患についてはすべて正常範

囲であったが、生後 1歳過ぎてから発達遅延等

で大学病院を受診，精密検査の結果，先天性有

機酸血症であるプロピオン酸血症と診断された

事例である。当所で保管していた患児の新生児

ろ紙血について大学病院を経由して S大学にて

検査した結果，このろ紙血から当疾患の原因で

あるプロピオニルカルニチンが高値であったこ

とが確認された。

4.考察

年々少子化が危惧されている中，秋田県にお

いても出生数の減少傾向が顕著である。また，

昨今は産婦人科医，小児科医の不足により里帰

り出産も困難な状況が，出生数の減少にさらに

拍車をかけている。新生児マススクリーニング

検査の県内医療機関からの検査受付数をみる

と，秋田赤十字病院が他の医療機関と比較して

群を抜いて多い要因のひとつに低出生体重児

(2000g以下）の受け入れ体制や設備，環境等

が整っていること等が考えられる。

平成 17年度の新生児マススクリーニング検

査受付数 8,598件のうち再検査となった件数

(178件）は受付件数の 2.1％であった。過去 6

年間と比較して再検査率は低くなったものの l)

TSHに占める再検査率は依然として高い。低

出生体重児の場合は標準体重児と比較して生理

機能が未熟であるため検査値に影響が出やすい

傾向にある。今回精密検査依頼をした 12件中，

正常，経過観察となった 6件のうち 4件が極低

出生体重児，超低出生体重児であった。また，

TSH値が母胎や新生児に使用されたヨード剤

の影響も考えられる。柴田らの報告によると使

用した部位や回数，濃度によって TSHの値に

影響が出やすいことが報告されている 2)。当所に

おいて実施したヨード剤の使用状況アンケート

結果では他県と比較してまだ，多くの医療機関
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においてヨード剤が使用されている状況が明ら

かになった。今回再検査率の高かった 4医療機

関ではヨード剤の使用が確認されている。ヨー

ド剤は感染等の予防には効果のある消毒剤であ

るため，すぐにアルコール等への切り替えは難

しいと思われる。クレチン症患児事例 No.11に

ついては初回検査値が 15.82μ IU/mlとやや高

い値であったにも関わらず再々検査の後に精密

検査依頼をした理由は該当医療機関における再

検査率が日常的に他の医療機関と比較して高い

傾向にあったため，ヨード剤使用による擬陽性

の疑いから精密検査依頼が他の 4事例より遅れ

てしまった。このことからもヨード剤使用の是

非による検査成績の解釈が結果的に検査精度に

まで影響しかねないという問題が生じる。やむ

を得ず使用する場合でも，適切なヨード剤の濃

度，回数，使用部位等きめこまかな啓発が必要

と思われた。

次に副腎皮質過形成症のなかで最も頻度が高

い 21水酸化酵素欠損症と診断された No.8は表

2で示したとおりで体重，在胎週数ともに標準

であった。この疾患は図 3に示したように矢印

の過程がブロックされるために生じる病気であ

る。表 10に主な症状を示した。時にショック

症状をともなうこともあり早期発見が特に必要

とされる疾患である 3)。当事例の患児は生後特

に目立った変化はなかったというものの，ほと

んど静かに寝ていることやミルクの哺乳量が少

なく体重増加が芳しくなかった。しかし，この

症状が，当疾患を疑うひとつの症状でもあり，

スクリーニング検査での電話連絡が遅ければ治

療等に影響を及ぽしたかもしれない事例であっ

たと考えられる。

サイトメガロウイルス肝炎，門脈大循環シャ

ント，プロピオン酸血症の事例については大学

病院において検査，診察，治療された事例であ

るが，新生児マススクリーニング検査との関わ

りがあったために紹介した。

メチオニン値が高くなる疾患としてはホモシス

チン尿症が代表的疾患として知られている。サ

イトメガロウイルス肝炎と診断された患児は新

生児マススクリーニング検査において初回検査

でメチオニン値が軽度ながら高かったために再

検査をしていた。再検査結果が正常範囲であっ

たためにその後のフォローはしていなかった。
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しかし 1ヶ月健診前後に家族の指摘により黄疸

等の訴えから大学病院を受診し，検査の結果サ

イトメガロウイルス肝炎と診断された事例であ

る。メチオニンが高値になる他の疾患に乳児肝

炎等もあげられるため 3), 新生児マススクリー

ニング検査初回で異常値を示した場合は対象疾

患以外の他の疾患等の予兆も考えられるため定

期的に健診等をしてフォローする必要があると

考えられた。

門脈大循環シャント事例は高ガラクトース血症

の中でも最も頻度の高い症例の一つである 4)。今

回の事例は新生児においてすでにガラクトース

が高値であり，精密医療機関において治療がさ

れていたが 13オまで発見されなかった事例で

ある。ガラクトースは乳糖分解酵素で，通常は

腸管から吸収されたのちに門脈に入り，肝臓に

到達する。肝臓内の門脈に人ったガラクトース

は肝細胞でほとんど吸収される。今回の門脈大

循環シャントがあるとガラクトースは肝臓で処

理されず，大循環にそのまま人るためガラクト

ースが高値となる。

有機酸代謝異常症であるプロビオン酸血症は現

在のマススクリーニング 6疾患には入っていな

い疾患であるが，飢餓，酸血症，嘔吐などを繰

り返し発達遅延となる病気であり，早期発見す

ることで発症が抑えられる疾患である。・表 11

に有機酸血症の発症時期を示した。山口の調査

6) によると，新生児から乳児においての発症が

83％で，幼児 (l~6歳）で 11%,学童以降 6

％であった。また，これと並行して特殊ミルク

情報の統計によればプロピオン酸血症例 45例

中20例が死亡したとの報告 6)がありその年齢

別内訳は表 12に示したとおり， 1歳以下で 2

例， 1~ 5歳で 10例， 6~ JO歳で 5例， 10歳

以上 3例で，発症時期が遅いほど予後が良い傾

向がみられ，新生児マススクリーニングによる

早期発見，早期治療の効果が期待される疾患で

ある。この疾患を発見するための検査機器とし

てタンデムマス分析計がある。この機器は当事

例疾患である有機酸代謝異常症だけでなく，ア

ミノ酸異常症，脂肪酸化異常症など多岐にわた

って検出が可能である。ただ，高額機器である

ため出産数の少ない自治体で整備をするにはコ

スト高になる傾向があり，疾患頻度，費用対効

果，社会的認知が乏しい等の課題も残されてい
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る”。

新生児マススクリーニング検査において早期発

見された患児は精密医療機関にて早期治療が開

始されることで障害を予防し，社会的参加が可

能になっている。当所では県，医師会，大学，

保健所等の連携により患児が成人になるまでの

期間において追跡調査を実施し受診状況や治療

経過、その後の検査値などを把握して検査精度

の向上をめざしている。また，再検査して正常

となった新生児においては今回の事例のように

対象疾患以外の疾患が後に発見されていること

から、再検査依頼をした新生児については正常

範囲になったとしても何らかの障害が隠されて

いるかもしれないということを常に考えておく

必要があると考えられた。

5. まとめ

1. 平成 17年度の新生児マススクリーニング

検査受付数は 8,598件であり秋田赤十字病院の

受付数が他の病院より多かった。

2.新生児マススクリーニング検査で精密検査

を依頼した件数は 12件であった。

3. 精密検査依頼した新生児のうち極低出生体

重児が 1件、超低出生体重児が 3件あった。

4. 精密検査の結果クレチン症 5名，副腎皮質

過形成症の中の 21ー水酸化酵素欠損症 1名の患

児が発見された

5.新生児マススクリーニング対象疾患以外で

あるサイトメガロウイルス肝炎，門脈大循環シ

ャント，プロピオン酸血症が大学病院で発見さ

れた
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図2 医療機関別再検査率

表 1 検査項目別再検査依頼数

検査項目 フェニール メチオニン ロイシン ガラクトース

アラニン

TSH 17-0HP 合計

再検査数

％ ー

2

＿L
 

4
-
3
 

2

＿L
 

8
-
3
 

119 

66.9 

43 

24.1 

178 

100 
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表 2 精密検査依頼内訳一覧表

No 性出生 在胎精査項検査値出生月日 精密検査 精密[~療機 出生医療機 精密医療機関名 精密検介結果

別体喧週数 H 依頼月日 関受診月 11 関名

l女 2624 39 TSH 14.17 Hl7.4. * Hl7.5. 10 Hl 7. 6. 23 YI戻院 由利組合総合病院 クレチン1記

2 女 564 22 17-0HP 53. 69 H17.4. * Hl7.5.18 Hl7.5.18 N病院 秋田赤 I・字病院 経過観察

3 女 2506 38 TSH 200.15 H17.4.* Hl 7. 5. 26 Hl7.5.27 0病院 大館市立総合病院 クレチン症

4男 728 30 Met 2 Hl7.5.* Hl7. 7.29 Hl 7. 7. 29 A病院 秋田大学付属病院 正常

5女 2752 39 TSH 11.02 Hl7.10. * Hl7. ll. 17 Hl7.ll.21 Iクリニック 、ド鹿総合病院 クレチン症

6女 3100 39 17-0HP 6.73 H17.ll.* Hl 7. 12. 6 H17.12.26 Fクリニック 秋田赤 I・字病院 正常

7 女 1336 29 TSH 11. 32 H17.11. * Hl8. 1.14 HlS.1.17 N病院 秋田赤 •l· 字病院 正常

8男 3664 41 17-0HP 80. 98 Hl8. l. * Hl8. 1. 20 Hl8. 1. 20 0クリニック 秋田大学付属病院 副腎過形成症

9男 2940 40 TSH 8.99 Hl7.ll.* Hl8. 3.17 Hl8.3. 13 S射院 市立秋田総合病院 経過観察

10 男 2540 38 TSH 10. 98 HIS. 3. * Hl8. 3.16 Hl8.3.23 Fクリニック 秋田大学付属病院 クレチン症

11 女 2982 25 TSH 12. 69 H18. 3. * H18. 4.12 Hl8. 4. 19 Hクリニック 秋田大学付属病院 クレチン症

12 男 804 38 TSH 8. 71 Hl8. l. * H18.4. ll Hl8.4. 27 N術院 秋田赤十字病院 経過観察

検査項別カットオフ値

メチオニン： 4mg/ml TSH : 9μIU/ml 17-OHP : 3.5ng/ml 

表 3 精密検査後正常児事例

No.4:正常

30週 728 gの超低出生体重児

17-0HP初回値： 1l.9lng/ml 

17-0HP再検査値： 7.66ng/ml

メチオニン： 2mg/dl

17-0HPとメチオニンの精密検査依頼

医療機関にて検査値すべて正常と連絡受ける

No.6:正常

39週 3100g 

TSH:初回値： 10.99IU/ml

17-0HP再検査値： 6.73ng/ml

初回で TSH、再検査で 17-0HPの精密検

医療機関にて TSH正常値

17-0HPは経過観察

No. 7 :正常

29週 1331 gの極低出生体重児

低体重のため再検査依頼：正常範囲

再検査値： TSH値値： 11.321.1. IU/ml 

精密検査

医療機関にて検査： 2.21211 IU/ml 

FT4, FT3:正常値
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表 4 精密検査後経過観察児事例

No.2:経過観察

22週 564 gで生まれた超低出生体重児

17-0HP値：初回： 53.69ng/mt

即精密検査

超低出生体重兒のため出産病院にて入院

定期的に検査

2回目： 15.2ng/ml

3回目： 5.Sng/ml

No.9:経過観察

40週 2940g 

TSH初回値： 14.49μ IU/ml 

再検査値： 8.99μ IU/ml 

精密検査

医療機関にて検査： 7.98511 IU/ml 

FT4,FT3 :正常値

No.12 :経過観察

38週 804 gで生まれた超低出生体重児

超低出生体重児のため再検査依頼：正常範囲

再検査値： TSH: 8.71 μ IU!ml 

精密検査

医療機関機関にて検査： 4.069μ IU/ml（正常値）

FT4,FT3 :正常値
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表 5 精密検査後クレチン症患児事例

No.I クレチン症

39週 2624g 

TSH:初回検査値： II.85 /1 IU/ml 

TSH:再検査値： 14.0711 IU/ml→精密検査依頼

精密医療機関において精密検査の結果クレチン

症と診断のため治療

No.3 クレチン症

38週 2506g 

TSH:初回検査値： 200.1511 IU/ml→精密検査

依頼

精密医療機関において精密検査の結果クレチン

症と診断のため治療

No.5 クレチン症

39週 2752g 

TSH:初回検査値： 13.38μ JU/ml 

TSH:再検査値： 11.02μ IU!ml→精密検査依頼

精密医療機関において精密検査の結果クレチン

症と診断のため治療

No.IO クレチン症

38週 2540g 

TSH:初回検査値： 13.05μ IU/ml 

TSH:再検査値： 10.98μ IU/ml→精密検査依頼

精密医療機関において精密検査の結果クレチン

症と診断のため治療

※ No.It クレチン症

25週 2982g 

TSH:初回検査値： 15.82μ IU/ml 

TSH:再検査値： 10.35μ IU!m 

TSH:再々検査値： 12.69fl IU/ml→精密検査

依頼

精密医療機関において精密検査の結果クレチン

症と診断のため治療
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表 6 21—水酸化酵素欠損症事例（副腎皮質

過形成症）

新生児マススクリーニング検査； 17-0HP

直接法；I68.46ng/dl (カットオフ値 3.5ng/ml)

抽出法；80.98ng/dl

身体所見

暗泣激しい 皮膚色黄染 外陰部・腋高に

色素沈着 陰茎肥大精巣両側触知

検査成績（大学病院での検査成績抜粋）

血液学的検査； HC03:21.6,Na:t28,K:6.9,Cl:88

Ca:13.2 

内分泌学的検査； ACTH:265pg/ml，コルチ‘}・ール

3.5 μ g/dl,170HP:190ng/dl 

レこン活性：210ng/ml/h

副腎エコー：腫大 23mm

表 7 サイトメガロウイルス肝炎事例

主訴；黄疸

新生児マススクリーニング検査でメチオニン

1 mg/di（カットオフ値 !mg/di)

再検査後のメチオニン値；正常範囲

1ヶ月健診時は黄疸等の指摘はなし

家族が皮膚の色を指摘して近医を受診；肝機能検

査異常にて精密検査のため大学病院にて紹介入院

検査所見； WBC:7700AST:396 AL T:531 LDH:428 

ALP:1999 

表 8 門脈大循環シャント事例

新生児マススクリーニング検査において

ガラクトース !Omg/dl

（由利組合総合病院にて検査）

治療開始

13歳にて上記シャント確認

門脈・大循環シャントとは肝臓への輸送経路の異

常で一過性にガラクトース血症となることがあ

る。

腸管から吸収されたガラクトースは門脈を経て

90％以上は肝細胞に取り込まれ、処理される。

門脈ー大循環シャントがあるとガラクトースはシ

ャント血管を通じて大循環一心臓へ運ばれ、門脈

から肝臓への取り込みは回避される。そのためガ

ラクトースは肝臓での代謝をすぐに受けられない

ため、血中ガラクトース 1ーリン酸より血中ガラ

クトース値が高値となる。
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表 9 プロピオン酸血症（Propionicacidemia) 

（有機酸代謝異常症）

表 10 21ー水酸化酵素欠損症の主たる症状

①コルチ‘}‘-Iレ・アルドステロン欠乏症状（副腎不

全症状）5 歳児：新生児マススクリ、し—ニング検査

6疾患について異常なし

飢餓→酸血症→嘔吐（自家中毒用発作）

→脳障害

主訴：発達遅延、高グリシン血症

新生児期に発症すると

哺乳不良、嘔吐、傾眠、筋緊張低下

新生児期以降

蛋白過剰、飢餓、発達遅延

［治療］ 飢餓を避ける

低蛋白食

カルニチン補充

タンデム質量分析計

（タンデムマス分析）

アミノ酸に占めるアシルカルニチン比を測定

CO; free camitine 

C2-camitine; acetyl-camitine 

C3-camitine; propionyl-camitine 

C4-camitine; butyryl-camitine 

isobutyryl-camitine 

C 18-carunitine; stearyl-camitine 

● C3-camitineの上昇あり

Cholesterol 

CYPttA ↓ CYP17 

Pregnenolone → 

↓ 

Progesterone → 

CYP21 X ↓ 

DOC 

CYPllBl ↓ 

Corticosterone 

CYP11B2 ↓ 

Aldosterone 

図3

哺乳不良・体重増加不良・嘔吐下痢・脱水・

電解質異常（低ナトリウム血症・高カリウム血症）

②副腎性アンドロゲン過剰症状

外性器の男性化

陰核肥大・陰唇癒合・陰茎肥大

③ ACTH分泌過剰症状

皮膚の色素沈着・副腎肥大

表 11 有機酸血症発症時期

新生児(~1ヶ月）．．． 51 % 

乳児 (1~12ヶ月）．． 32%

幼児 (1~6歳）・・・・ 11 % 

学童以降 (6歳～）．． 6%  

表 12 プロピオン酸血症 20例の死亡時期

1歳以下・・

l ~ 5歳・・

6 ~1 0歳・

1 0歳以上・

2例 (10 %) 

1 0例 (50 %) 

• 5例（ 25 %) 

• 3例（ 15 %) 

CYP17 

17a-hydroxypregnenolone → DHEA 

[ 170H-Preg ] ↓ ↓ 

17a-hydroxypregnenolone Androstenedione 

[ 170HP] X ↓ 

11-deoxycortisol 

[ llDOF] ↓ 

Cortisol 

21 —水酸化酵素欠損症
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