








(1)研究目的 

小児のマススクリーニングは発見された患児が一生涯,心身ともに健康であることを最大

の目標としている。この目標を達成するためには「採血」,「スクリーニング検査」,「精

査(診断)」,「治療」の各過程をこの順番に澱みなく進行させることが不可欠である。精査

(診断)過程の役割はスクリーニング検査結果を受け取り,「迅速」かつ「確実」に疾患を診

断し,その結果を治療過程へ手渡すことである。 

先天代謝異常症,先天性甲状腺機能低下症(クレチン症),神経芽細胞腫および先天性副腎過

形成症の新生児・乳児マススクリーニングが全国的規模で実施されるようになって,多数の

患児が発見されている。しかしマススクリーニング実施前には予想できなかった精査上の

問題点が提起され,解決を迫られている。 

精査上の問題点は「確実に診断する」あるいは「迅速に診断する」に拘わるものである。

確実性に関する問題の解決には現行診断法の感度を上げること,あるいは全く新しい診断

法を開発することにより対応しなければならない。一方,迅速性に関する問題点は現行診断

法の簡便化,あるいは新しい診断法の開発により解決しなければならない。 

本年度は先天代謝異常症,クレチン症,先天性副腎過形成症および神経芽細胞種の精査に関

する下記の問題点について研究した。 


