














研究計画 

先天性副腎皮質過形成症(CAH:congenital adrenal hyperplasia),先天性尿素サイクル異常

症,先天性胆道閉鎖症の三疾患群をとりあげ,新生児マススクリーニングの必要性と可能性

について,前年度に引続き.基礎的ならびに実用面について検討を進めることとした。特に

CAHについては,全症例の約90%をしめると考えられている21一水酸化酵素欠損(21-OHD:21

一 hydroxyIase deficiency)のマススクリーニングについて重点的研究をすすめることと

した。 

新生児マススクリーニングの対象となる疾患の条件として,次のような項目を設定し,上記

三痴患群がこれら条件を満し得るかどうか,または満すための研究開発をすすめるべく計

画した。 

新生児マススクリーニングの対象条件 

(1)発見が遅れると死亡したり,障害を残す疾患である。 

(2)効果的治療法があり,早期発見で死亡や障害発生が防止できる。 

(3)早期発見は症状の軽い,あるいは症状発現以前の新生児期に行う必要がある。 

(4)発生頻度がある程度以上である(例えば数千ないし十数万出生に 1人以上)。 

(5)早期発見の検査法があり,それは簡便,迅速,正確,安価であり,マスを対象にした検査が

可能である。 

(6)確定診断(精密検査など)の方法がある。 

(7)マススクリーニングヘの投資は公的・社会的に経済効率上の損失がないこと(cost 

benifit) 

(8)新しい疾患の追加で,現行のマススクリーニング体系に混乱をおこさないこと。 


