








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目的である。マス・スクリーニングの対象条件として通常の臨床的方

法では発見しにくく、発見が遅れると障害を残す疾患、マスを対象にした検査法があるこ

と、効果的な治療法があること、発生頻度がある程度あること、の 4条件を満たしている

と考えられる疾患が最優先で検討されることは云うまでもない。本邦ですでにスタートし

ている疾患はほぼこれらの条件を満たすものである。しかし、マス・スクリーニングが患

者や家族にとって有意義でありながら、現時点では未だ良いスクリーニング法がなかった

り、実施時期がはっきりしなかったり、あるいは頻度が明らかでないという理由で、スク

リーニングが見送られている疾患も多い。これらの疾患をマス・スクリーニングにのせる

ための条件を整えるのが本分担研究の目的の 1つである。 

これまでのマス・スクリーニングは特別な治療法が存在するもののみに限定され、しかも、

出生後が対象であった。しかし、スクリーニングの目的が遺伝病の発症の予防にあるとす

れば、治療法のない疾患の出生前診断法や保因者スクリーニング法の開発もまた本分担研

究の重要な課題の一つと考えられる。これらによって、適切な遺伝相談がなされ遺伝病の

予防がなされるからである。 

これらの視点にたって、本年度は、マス・スクリーニングの対象疾患としての条件をほぼ

満たしている高コレステロール血症およびウィルソン病をはじめ、早期診断、早期治療が

必要とされながら、検査法や頻度の点で未だ十分な検討がなされていなかったビオチニダ

ーゼ欠損症および有機酸血症などの疾患を検討した。更に、出生前診断や保因者スクリー

ニングの例としてDuchenne型筋ジストロフィーと中鎖アシルCoA脱水素酸素欠損症を検討

した。以下に順を追って各研究協力者の研究成果を要約する。 


