








要旨:新しく作成された小児慢性特定疾患(先天性代謝異常)医療意見書を実際に用いてそ

の有用性について検討する研究計画案を以下のように策定した。　1)本医療意見書を提出

した医療機関と受取った行政機関とを対象にして新しい医療意見書の不都合・不備につい

てアンケート調査し、問題点を提起する。 2)本医療意見書を用いて、フェニルケトン尿

症など新生児マススクリーニングにより発見される先天性代謝異常症の発生頻度を算出す

る。その発生頻度とマススクリーニングによる発見頻度とを比較して小児慢性特定疾患治

療研究事業給付状汎の適正さを評価する。 3)本医療意見書を用いて新生児マススクリー

ニングで発見された患児の予後を調査し、新生児マススクリーニング検査を評価する。


