














(1)研究の必要性と目的 

新生児を対象として特定 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)の患児であるか否かをスクリーニングする検

査法(以下新生児マススクリーニング)が検査料公費負担の下に実施されて既に 8年を経過

した。(註:上記の先天代謝異常に遅れて実施された先天性甲状腺機能低下症のスクリーニ

ングについてはクレチン症に関する研究班報告を参照のこと) 

アメリカ合衆国,カナダ,イギリス,西ドイツなどこの方面での先進諸国が 1960 年代初頭か

ら取組んでいたことを思えば立遅れの感は否めないが,一旦実施されるや厚生省・地方自治

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

力と日夜に亘る努力の結果として比較的短期間の内に多大の成果を挙げるに至ったもので

ある。 

本邦における新生児マススクリーニングの特徴の1つとして,全国の生産児の約98%にも達

する検査件数の多さを挙げることが出来る。このスクリーニングテストを受けることに関

しては何等の法的義務はなく家族の希望によって初めて実施されるシステムによっている

にも不拘,これ程高い受検率を挙げ得たことは実際問題として特筆されるべき事柄であり

関係者各位の御尽力に深甚の敬意を表するものである。 

昭和 59 年度の新生児マススクリーニングの具体的成果については各研究者による報告内

容を参照して頂きたいが全般的に順調に行われ,例年とほぼ等しい数の患児を発症前に診

断することが出来た。おそらく昭和 58年度以前に見出された患児群と同様に知能障害を免

れて正常に発育するであろうと期待されている。 

しかし,昨年度の研究報告書の冒頭にも記したように新生児マススクリーニングが実施さ

れてから,それまでには予想出来なかった新しい問題が起ってきたことも明らかで,それら

の問題点を追究し具体的な対応策を検討すること,また一方では今後実施されるべき新し

いスクリーニング種目およびその方法の開発に関する研究を続けていくことの 2つは車の

両輪の関係にも似て不可欠の使命と言うべきであろう。 

国民の健全な社会生活の基盤としての小児保健の重要性,疾病の発症予防の持つ意義を正



し 

く啓蒙し,これらの患児が不当に差別されることなく受け入れられるような社会作りを助

けることを目的として今後の研究を進めていく予定である。 


