






昭和 62 年度の研究テーマは,(1)先天性副腎皮質過形成症(CAH)マススクリーニングに関す

る諸条件の具体的な検討と,(2)その他の種目に関する基礎的な検討との2つに大別される。 

先天性副腎皮質過形成症は厚生省心身障害研究“マススクリーニングシステムに関する研

究班(昭和 58～60 年度)”によって「今後新生児マススクリーニングに追加すべき疾患」と

して挙げられ，全国的なスクリーニング実施に備えて,東京都・札幌市・神奈川県・静岡県

西部・大阪市の 5地域でパイロットスタディが行われてきたものである。 

このスタディの結果,患者の発生頻度・治療効果・見逃し例のないこと・再採血の必要性の

低いこと・cost benefit など総合的にみてマススクリーニングの適応としての諸条件を充

たすものと判断されて,昭和 64 年 1 月から全国的な規模で実施される運びとなったもので

ある。本年度の研究はこの疾患をスクリーニングしていく上で問題となる実際的な面にフ

ォーカスを当てて行われた。 

また,便宜上その他の疾患群として取扱われてはいるが,高アンモニア血症・高オルニチン

血症・先天性神経管障害・高コレステロール血症・ビオチン代謝異常症・有機酸代謝異常

症などは各々に重要な疾患群であり,21 世紀へ向けての健全な世代づくりの為に真剣に検

討されるべきものと考える。 


