












(1)研究の必要性と目的 

昭和 52 年度から全国的に実施されている新生児マススクリーニングテストは厚生省・各都

道府県・検査機関・日本母性保護医協会・専門医療機関・各家庭など官民一体となった協

力と努力の成果として昭和 57 年度にはほぼ 98％に達する受診率を挙げるに至った。その

実施目的が「早期発見により将来患児や家庭を悩ませる心身発育障害を予防する」とある

のみで法的にも受検を義務づけられているわけでは無いにも拘わらず,上記の如き多数の

新生児の検査をなし得た事実の陰には昭和 57 年秋に全国一斉にマススクリーニングがス

タートするまでの約10 年間に亘る研究者の地道な努力の積重ね,パイロットスタディの行

われた地域でのパイオニア達の献身的な奉仕があって初めて実ったものであることを思い

返す必要がある。 

しかし,わが国での新生児に対するマススクリーニングの特徴は決して受検率の高さにば

かり在るわけではない。全国的に統一され厳正な立場で続けられている精度管理,患児の長

期追跡調査による治療法の評価,新しい類似疾患の発見と鑑別診断法の開発,保因者診断法

の開発などにも努力が続けられ,そのいずれに対しても国際的に高い評価をかち得ている

ことはまことに心強いものである。 

その結果,昭和 57 年度から昭和 57 年度末までに発見された先天代謝異常 5疾患(フェニル

ケトン尿症・メープルシロップ尿症・ホモシスチン尿症・ヒスチジン血症・ガラクトース

血症,若干の他疾患をも含む)の患児数は厚生省発表によれば第1表の如く 1,341 名にも上

る。この数に含まれる中には精密検査で正常者と判定されたり,一過性のもので後に正常化

したものも有るが,館田らの集計に従えば昭和52年度から昭和56年度までの確定診断され

た患児数は 966 名とのことであり,これに算入されていない昭和 57 年度の確定患者数を加

えれば 1,000 名を越すことは確実で,マススクリーニングの成果は着々挙げられていると

見てよいであろう。しかし,それでは先天代謝異常に関する新生児マススクリーニングは既

に完成されたもので,行政的にも 1 人立ちして歩き出したと考えてよいであろうか。昭和

52 年以降にまとめられた厚生省研究班報告書はマススクリーニングに関し数々の問題点

が今もなお存在することを鋭く指摘している。その代表的なものを挙げれば,(1)治療デー



タの保存管理をどうするか,(2)技術者が交代した場合の技術水準を低下せしめない方策

,(3)今後の研修制度の確立,(4)ガラクトース血症診断法の統一,(5）治療成績の評価方法の

確立,(6)治療データの集計は全国的に行う方がよいか,地域毎に行うべきか,(7)母性フェ

ニルケトン尿症の予防対策,(8)悪性高フェニルアラニン血症診断法の確立,(9)新しい疾患

に対するスクリーニング法の開発,(10)遺伝疫学的な問題に対する考え方を明示すること,

等々である。 

その1つ1つに対しては現時点では未だ十分な成案は出されていないが,これらの問題の中

にはゆるがせに出来ない重要事項が各々に含まれている。昭和 58 年度から新しく発足した

「マススクリーニングシステムに関する研究班」では当面の課題として上に挙げた事柄や

それと関連の深いものを取上げて研究を行い,国民の健康の基盤として小児保健の重要性,

疾病の発症予防の意義をアピールすると共に,先天代謝異常の患者を不当に差別すること

なく快く受け容れるような社会作りに貢献することを目的として研究を進めて行く予定で

ある。 


