










研究目的

本研究は、行政的に現在広く普及し効果を挙げているマススクリーニング(フェニルケト

ン尿症、メープルシロップ尿症、ホモシスチン尿症、ガラクトース血症、クレチン症、先

天性副腎過形成および神経芽細胞腫など)に新しく加えるべき疾患を選び出し、そのスク

リーニング法、実施時期などについて倫理的問題を考慮し研究することが主たる目的であ

る。マススクリーニングされるべき対象疾患の必要かつ十分な条件は、①治療せず放置す

れば不幸な転帰をとるかあるいは重篤な後障害を残し社会復帰が困難となる疾患であるこ

と、②効果的な発症予防法や有効な治療法が確立されていること、③確実なマススクリー

ニング法が確立されていること、④発症頻度は稀であっても、患者数がある程度存在する

こと(恐らく、出生人口 10 万人に 1 人程度)、⑤費用効率や費用便益がある程度考慮され

る必要のあること、などが含まれる。

前年度(平成 5年度)は、ウィルソン病、胆道閉鎖症、ムコ多糖症および妊婦不規則抗体の

3 疾患・ 1 項目について研究を行った。今年度(平成 6 年度)も前年度と同様の 3 疾患・ 1

項目の 4つについてのスクリーニングに関する研究を進め、マススクリーニングを効果的

に実施できるかどうかを検討した。ウィルソン病は、全国 10 施設において新生児濾紙血(現

行の新生児スクリーニング用濾紙血)を中心に約 6万人のパイロット・スタディを実施し、

測定法の改良等の基礎的検討も行った。胆道閉鎖症は、カラーカード法にて栃木県・埼玉

県の 1ヵ月児を対象に約 1万 6千人のパイロット・スタディを実施し、全国実施に向けて

の方略を検討した。ムコ多糖症は、6 ヵ月児の尿濾紙の抽出法を検討し、岐阜県において

約 2万検体のパイロット・スタディを実施した。妊婦不規則抗体スクリーニングは、山梨

県および弘前市において実施した。


