










<はじめに〉

わが国のように広範囲で多様な新生児・乳児マス・スクリーニングシステムが確立してい

る国は世でも稀である。1977 年にフェニルケトン尿症など先天代謝異常症 5 疾患を対象

とした検査費用公費負担による新生児マス・スクリーニング検査が全国規模で開始さ

れ,1979 年にはクレチン症新生児マス・スクリーニングが,1984 年には神経芽細胞腫乳児

マス・スクリーニングが,さらに 1989 年には先天性副腎過形成症(副腎過形成)新生児マ

ス・スクリーニングが相次いで開始された。発見された患児は直ちに診断・治療されてマ

ス・スクリーニング効果を上げている。一方,マス・スクリーニングで発見された大部分

のヒスチジン血症児は治療しなくても正常に発育することが明らかになり,1992 年にヒス

チジン血症はマス・スクリーニング対象疾患から外された。

マス・スクリーニングを発展させるためには,1)精度管理により裏打ちされた正確な検査

により患者を発見すること,2)発見された患者を長期間に亘って追跡調査すること(追跡調

査は患者自身にとってもきわめて大切である),3)追跡調査によりえられた正確なデータに

より絶えずマス・スクリーニングシステムを客観的に評価すること,4)新しい疾患のマス・

スクリーニングおよび新しいマス・スクリーニング技術を導入することが不可欠である。

そこで,昨年度から 2 年間に亘って「マス・スクリーニングシステムの評価方法に関する

研究班」は,次の 4つの分担研究班により研究を進めた。

1)マス・スクリーニングシステムの情報収集・利用に関する研究班(分担研究者黒田泰弘)

2)マス・スクリーニングシステムのテクノロジー・アセスメントに関する研究班(分担研

究者久繁哲徳)

3)マス・スクリーニング対象疾患検討に関する研究班(分担研究者青木継稔)

4)マス・スクリーニングの精度管理に関する研究班(分担研究者成瀬浩)

各分担研究班の概要,主な研究成果,および今後の研究課題と要望を以下に述べる。


