








要約：1.新生児マススクリーニングの導入および実施に際して、そのあり方を検討する目

的から、現行の新生児マススクリーニングについて受診者(母親)が求めているインフオー

ムド・コンセントの内容と方法に関するアンケート調査を行った。岐阜県の新生児の母親

183 名の回答結果は次のとおりであった。(1)情報については 65%の母親は提供されていな

いと認識し、文書での説明を希望していた。情報内容としては、スクリーニングの意義、

安全性、有効性、プライバシーの保護が必要とされた。(2)受診時の同意は 67%が同意を

求められなかったとし、口頭もしくは文書での受診の同意を必要とした。さらに受診の法

的義務付けも望まれていた。(3)検査検体については 69%が目的の検査のみに使用すると

し、プライバシーの保護を重視していた。以上の調査結果より明らかとなった母親の認識

と現状を踏まえ、インフォームド・コンセントに関する更なる検討が望まれる。

2.ムコ多糖症のマススクリーニング導入に当たって、臨床的有効性と経済効率を評価する

目的から疾病の負担と生活の質に関するアンケート調査を行った。疾病の負担は医療費が

全体の 7.2%、医療費以外が 92.8%でその中の 61.9%は介護費用であった。生活の質の評価

は評点尺度:0.66-0.69、時間的得失法:0.74-0.75、QOL:軽度の問題がある、との結果であ

った。多様な臨床症状を示す本症の効用評価については今後更に患者数を増やした調査が

必要と考える。


