








1 研究目的

現行のマス・スクリーニング対象疾患に加えるべき新しい疾患を選択し,その実施年齢や

方法を検討するのが本研究の目的であるが,具体的には大きく 3 つの目的に分けることが

出来る。マス・スクリーニングの対象条件としては,発見が遅れると死亡したり障害を残

す疾患,効果的治療法がある疾患,発生頻度がある程度あること,マスを対象にした簡易検

査法があること,などが上げられるが,これらの条件をほぼ満たす疾患として高コレステロ

ール血症およびウィルソン病を取り上げ,その実施年齢,カットオフ値を含めた具体的な方

法を検討するのを第1の目的とした。更に検査法や頻度の点で現在のところ未だ条件を満

たしてはいないが,早期発見早期治療が必要で,条件を満たすための研究が必要な疾患とし

て有機酸血症,ビオチン代謝異常症(ビオチニダーゼ欠損症)を取り上げ,対象条件を満たし

得るか否かを検討するのを第2の目的とした。最後に従来のマス・スクリーニング対象条

件とは異なるが,治療法のない遺伝病についてその発生予防の立場でのスクリーニング法

を検討した。遺伝病発生を予防するには保因者のスクリーニングが重要であり,遺伝子診

断は確実に保因者診断が出来る方法として注目される。スクリーニングに使用し得る簡易

遺伝子診断法の開発を第 3の目的とした。


