






〈はじめに〉 

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(6 ヵ月)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。 

マススクリーニングの実施により我が国における各疾患の発見頻度が明らかにされ(本研

究班平成元年度研究報告書 3 頁),また最近,マススクリーニングが開始されたばかりの副

腎過形成症は約 2万人に 1人の頻度で発見されている。マススクリーニングで発見された

患児は直ちに精査機関で診断,治療されて,マススクリーニングの効果を上げている。とく

にフェニルケトン尿症,ヒスチジン血症,クレチン症の大部分の発達指数あるいは知能指数

は 80 以上であり,神経芽細胞腫の大部分は治癒が期待あるいは判定されている。しかし,

マススクリーニングが実施され,データおよび経験が蓄積されるにつれて患児の長期予後,

マススクリーニングシステム,精査等に関する問題点が数多く提起されるようになった。ま

たマススクリーニングの新しい対象疾患の検討も望まれている。 


