














Ⅰ.はじめに

マス・スクリーニングは、発症予防や治療可能な疾患を可能な限り発症前に早期発見し、

治療を開始することを目的に実施するものである。わが国における先天代謝異常等マス・

スクリーニングシステムは、世界をリードし、その実績は各国から極めて高い評価を得て

いる。わが国において行政的に全国実施に踏み出したのは、1977(昭和 52)年であり、フ

ェニルケトン尿症(PKU)・メープルシロップ尿症(MSUD)、ホモシスチン尿症、ヒスチジン

血症およびガラクトース血症の先天代謝異常症5疾患からである。公費負担によるこれら

のマス・スクリーニングは、新生児血液濾紙を用いて実施された。1979(昭和 54)年には、

新生児血液濾紙を用いたマス・スクリーニングに、クレチン症が加わり、さらに、1989(昭

和 64 ・平成元)年には先天性副腎過形成症(CAH)が開始され、7 疾患となった。しかし、

ヒスチジン血症については予想をはるかに上回る,患児が発見されたがほとんどが治療し

なくとも正常に発育・発達することが追跡調査によって判明したため、1992(平成 4)年に

新生児マス・スクリーニング対象疾患から除外された。一方、6 ヵ月児の尿濾紙を用いた

神経芽細胞腫マス・スクリーニングが、1984(昭和 59)年にスタートした。

上述のごとく、現在、公費負担による新生児濾紙血マス・スクリーニング対象疾患は、6

疾患であり、6 ヵ月児尿濾紙によるマス・スクリーニング対象疾患は 1 疾患の合計 7 疾患

がわが国において実施されて効果・実績を挙げている。

わが国のマス・スクリーニングをよりよく、効果的に発展・実施させるためには、(1)マ

ス・スクリーニングに新しい対象疾患を導入するための有用な検査・スクリーニング法の

開発やパイロット・スタディを実施すること、(2)マス・スクリーニングの対費用効果・

費用便益など、スクリーニング・プログラムについてテクノロジー・アセスメントの枠組

みに基づき評価を行うこと、(3)適確で高度な精度管理によってマス・スクリーニングが

成立することから、わが国の精度管理のあり方を絶ゆまなく検討する必要のあること、(4)

発見された患児の長期間に亘る追跡調査を行うためのシステムを完成させ、追跡調査結果

より得られた正確なデータを集積・分析することによりマス・スクリーニング全体のシス

テムや方法論・治療法等の見直しやフィードバックのための評価を行うこと、(5)マス・

スクリーニングから治療・長期追跡調査など、あらゆる面からの倫理的問題の見直しや解

決策を講じ、とくに.患児(者)や家族のプライバシーの保護を遂行すること・などが重要・

かつ不可欠な要素である。

本年度は、新しい研究主課題「新しいスクリーニングのあり方に関する研究」となり、主

任研究者が前年度までの黒田泰弘(徳島大学小児科教授)先生から・私の方に引き継がれ、

分担研究課題名および分担研究者(成瀬浩先生から松浦信夫先生)の一部変更がなされた。

しかし、本年度の研究は前年度までの研究を踏襲するものであり、次の 4つの分担研究班



が新しく組織され研究が進められた。


