










Ⅰ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

法を検討するのが目的である。また,全く新しい視点に立って,スクリーニング法を開発し,

新たな対象疾患を掘り起こすのも本分担研究の目的である。現在マス・スクリーニングが

行われている疾患は通常の臨床的方法では発見し難く,発見が遅れると障害を残す疾患で,

マスを対象にした検査法,効果的治療法があり,発生頻度がある程度高い疾患が対象となっ

ている。今回,新しい対象疾患としてウィルソン病,高コレステロール血症,ビオチニターゼ

欠損症,有機酸代謝異常症を検討した。なかでもウィルソン病は WHO がまとめた報告で,す

でにスクリーニングの対象疾患として認められており,上記の条件を満たした重要な疾患

である。高コレステロール血症は頻度の高い疾患で,動脈硬化症や冠動脈心疾患の主要危険

因子の一つであることから,出来るだけ早期に発見し,治療することが極めて重要である。

ウィルソン病や高コレステロール血症は現在予備的スクリーニングがすでにすすめられて

いるが,両者とも新生児期のスクリーニングが難しいとの難点が残され,施行時期の検討が

大きな問題となっている。更に,見いだされた患者の管理,指導基準の作成も重要である。 

ビオチニダーゼ欠損症は重篤な神経症状を呈し,アメリカやオーストラリアで高頻度にみ

られる疾患であるが,本邦での頻度調査が必要であった。有機酸代謝異常症は簡易スクリー

ニング法の開発が望まれる疾患である。 

従来,簡易スクリーニング法がなかったために,発症前診断が出来なかった疾患も少なくな

い。FAB-MS/MS を使用しての有機酸分析や遺伝子診断法などの新しい手法を用いて,スクリ

ーニング対象疾患を検討することも重要であろう。以下に順を追って各研究協力者の研究

成果を要約する。 


