








要約:遺伝性疾患をもつ小児のトータルケアを考える場合、患者のみならず、その背景にも

考慮を払うべきであると判断し、(1)遺伝相談システムに関する研究,(2)発症前診断の精度

向上,(3)遺伝性(先天異常)疾患に罹患した患者の生活管理・指導体制の検討の 3課題につ

いて研究を行った。(1)では地域を限って遺伝性疾患(先天異常)の発症数を調査し、遺伝相

談数のニーズを推定し、(2)では発症前,保因者診断について、我が国での実情と、診断精

度向上の手技開発について検討した。(3)では遺伝性患児に実生活を調査し、生活管理・指

導体制の在り方を追及した。 


