










1.研究の必要性 

 先天性代謝異常症の新生児マススクリーニングは検査料公費負担の制度下に実施され,

非常に大きな実績を挙げてきた。しかしそれとともに新生児マススクリーニング発足当時

予想もされなかった新しい問題が多数生じてきた。種々の異型が発見され,新しい病態が明

らかにされ,それらとの鑑別診断が必要となり,同時に現行スクリーニング検査によって発

見されるスクリーニング対象疾患以外の種々の異常について,その本態の解明,対応のあり

方が大きな研究課題となってきた。さらにスクリーニングで発見された患者の追跡調査か

ら患者の成長にともなって派生するいろいろな問題点が明らかにされ,さらにスクリーニ

ング対象疾患の管理について再検討を必要とする課題も生じてきた。 

 これらの諸問題のなかには従来の新生児マススクリーニングに関する研究班で検討され

てきたものもある。しかしなお十分な追求がなされていないものが多く,また研究の進展に

ともなって新しい課題も生じてきている。われわれの研究班ではこのような問題点につい

て検討して解決をはかることを目的としている。 


