












(1)研究の必要性と目的 

先天代謝異常のうち,(1)放置すれば患者の生命予後が甚しく悪いかまたは心身発育障害に

陥る可能性の大きいもの,(2)早期に治療を開始すればそれらのことを免れ得るもの,(3)新

生児期に診断することの出来るもの,(4)患者でありながら検査を受けても見逃される

(false negative)怖れのないもの,(5)母集団の中に或る程度以上の頗度で患者が発見され

ることが予想されるもの,(6)検査や治療に要する費用をかけても経済効率が見込めるもの,

などの諸条件をみたす 5疾患(フェニルケトン尿症・メープルシロップ尿症・ホモシスチン

尿症・ヒスチジン血症・ガラクトース血症)を対象として検査料公費負担の下に新生児マス

スクリーニングテスト(ガスリーテスト)が実施されて 9年経過した。 

アメリカ合衆国や西ヨーロッパ先進諸国と比較すれば発足の時点で既に 10 年以上の立遅

れがあったことは否定し得ないが,この 9年の間の厚生省・地方自治体・各検査機関・日本

母性保護医協会・専門医療機関・各家庭の緊密な連絡協力によって昭和59 年度には全国で

の受検率が 99%を超すなど短期間の間に大きな実績を挙げるに至った。 

しかし先天代謝異常に関する新生児マススクリーニングが将来とも現行の方式で継続され

ればそれでよいのであろうか? 

この研究班が昭和 58年に新しく編成された時の目的の一つは「現行スクリーニング種目の

再検討と新しいスクリーニング対象疾患の検討」であった。特にスクリーニングの検査精

度を維持するための方策とスクリーニングシステム発足当時は予想されなかった諸疾患と

の鑑別診断の問題は多くの研究者によって今後の大きな研究課題であるとして指摘される

ところである。 

既に記した 5疾患に関するスクリーニングの再検討とその間に新しく生じた諸問題の解決

のために努力してきた各研究グループの 3年間の実績を次に報告する。 


