










〈はじめに〉

近年,日本経済のめざましい発展に伴う衛生環境の整備,衛生思想の普及,食生活の改善,予

防接種および抗生物質の開発などにより感染症が激減し,小児の死因の上位を先天異常,悪

性新生物が占めるようになった。したがってこれらの疾患の早期発見,早期治療および予

防は今まで以上に重要になってきた。

先天代謝異常症,先天性甲状腺機能低下症(クレチン症),および先天性副腎過形成症は先天

異常に含まれる疾患であり,治療せずに放置すると死亡したり,生存しても重篤な後遺症を

残す。また神経芽細胞腫は白血病,脳腫瘍についで多い小児のがんである。

そこで我が国においては昭和 52 年からフェニルケトン尿症,メープルシロップ尿症,ヒス

チジン血症,ホモシスチン尿症,ガラクトース血症の先天代謝異常症 5疾患を対象として検

査費用公費負担により新生児マススクリーニング検査が全国的な規模で実施されている。

ついで昭和 54 年からは新生児を対象としたクレチン症のマススクリーニングが,昭和 59

年からは乳児を対象とした神経芽細胞腫のマススクリーニングが実施されるようになった。

さらに平成元年からは先天性副腎過形成症の新生児マススクリーニングが開始された。


