










(1)研究目的

小児期マス・スクリーニングは発見された患児が心身ともに健康な成人になることを目標

にしている。したがって,ただ患児を発見するだけでなく追跡調査によって,マス・スクリ

ーニングで発見された患児がどの程度健康な成人になっているか,すなわち,真の治療効果

度を把握する必要がある。さらに,マス・スクリーニングで発見され,治療により妊娠可能

な正常女性になっても治療の中止あるいはコントロール不良状態で妊娠するとマターナル

PKU のような障害児が生まれる。妊娠前から適切な指導・治療がなされなければならない。

また,テクノロジー・アセスメントによってマス・スクリーニングの評価が正しくなされ

るためにはわが国での治療効果のほか,患者発見頻度,偽陰性率など評価に必要な因子を算

出する必要があり,そのためには追跡調査が不可欠である。

わが国の小児期マス・スクリーニングシステムの中で患者の発見・診断・治療システムは

行政機関を中心として採血機関,検査機関,精査機関の協力により多くの地域で比較的円滑

に運営されている。しかし,行政機関を中心として検査機関,精査機関,追跡調査機関から

なるこの重要な追跡調査システムは発見・診断・治療システムに比して全国的に十分に確

立・運営されているとはいえない。また,追跡調査においては効率が多少悪くなっても患

児のプライバシーを保護することが必須である。

そこで,本分担研究班では,最近,開始された先天性副腎過形成症マス・スクリーニングを

モデルにして,発見された患児の長期追跡はどのようにして行うか,長期追跡の際,プライ

バシー保護,インフォームドコンセントはいかにして行うか,またマターナル PKU の予防は

どのようなシステムで行えば良いかなどを中心にして研究を企画した。


