












研究目的:

本研究は、現在実施されているマススクリーニング対象患者に加えるべき新しい疾患を選

択し、方法や実施時期などを検討するのが目的である。マススクリーニングに加えられる

べき対象疾患の条件は、①発症頻度は稀であっても、ある程度存在すること(恐らく、出

生数 10 万人に 1人以内程度か)、②確実なマススクリーニング法が開発されていること、

③効果的かつ有効な治療法があること、④早期発見あるいは症状発症前の発見と早期治療

による障害発現の予防、⑤治療せず放置すれば不幸な転帰をとるか重篤な後障害を残す疾

患であること、⑥費用効率や費用便益が考慮されること、などが含まれる。

平成 4年度(昨年)の本研究結果において、①ウィルソン病、②胆道閉鎖症、③ムコ多糖類

症の 3疾患が指定された。平成 5年度(本年)は、これら 3疾患に加えて、④妊婦不規則抗

体測定スクリーニングが検討されるべく加わった。

ウィルソン病マススクリーニングは WH0 のマススクリーニングすべき疾患として勧告され

ているが決定的な方法がなかった。昨年度に抗ヒト活性型セルロプラスミンモノクローナ

ル抗体がクローニングされ、ウィルソン病患児に従来測定されていた蛋白量を測定してい

たセルロプラスミン(Cp)の低値より活性型セルロプラスミン(ホロ Cp)値がさらに著明底

値であり、1/2～1/3 量であったことから新生児濾紙血への応用の可能性がクローズアッ

プされた。したがって、今年度は新生児濾紙血を用いたマススクリーニングパイロット・

スタディを中心に、9 施設において検討することとした。胆道閉鎖症のマススクリーニン

グは 1 ヵ月児の便色調をカラー写真を用いて 8 段階の番号づけをしたカラーカード(母子

健康手帳に入る大きさ)法によって、パイロットスタディを実施した。ムコ多糖類症スク

リーニングは、骨髄移植法が有効とされ、スクリーニングの意義が高まってきていろ。乳

児尿を用いる 1,9-dimethyl-methylene blue(DMB)法によるスクリーニングの基礎的検討

およびパイロットスタディを一部実施した。今年度から新しく加わった妊婦不規則抗体ス

クリーニングは、山梨県において多くの妊婦に実施し、新生児溶血性疾患発症の予防につ

いて検討することにした。


