












 

研究目標 

 先天異常のうち,外表奇形,精神発達障害,免疫不全症を除き,特殊かつ高度の技術を必要

とする疾患の診断法を開発することを目標とした。具体的には,先天性代謝異常と染色体異

常が対象となった。 

 とくに,昭和 52 年に発足した先天性代謝異常症の新生児マス・スクリーニングの進展に

伴い,古典的な疾患概念では理解できない新しい病態像と新しい疾患が発見され,治療の適

応とも関連してその早期鑑別は緊急のこととなった。このような現下の状勢に鑑み,新生児

マス・スクリーニングの関連する事項を積極的に取り上げた。 


