








【研究目的】

先天性代謝異常の新生児マススクリーニングが開始されてから早くも 18 年になろうとし

ている。先天性代謝異常に次いで、クレチン症、先天性副腎過形成症、神経芽細胞腫が加

わり現在に至っている。本研究は現在施行されているマススクリーニングの内、クレチン

症、先天性副腎過形成症、神経芽細胞腫 3疾患の精度管理に関するあり方を研究するもの

である。精度管理を、1)検体処理から測定・判定までの品質管理 Quality contro1(QC)と、

2)適切なカットオフ値の設定、精検・治療開始、患者追跡、検査施設へのフィードバック、

その結果に基ずくスクリーニング成績の評価、すなわち全体の精度管理(精度保証)Quality

assurance(QA)に分けて検討した。マススクリーニング学会・技術者部会で内部精度管理

委員会が結成されその機能が開始されてきた。今年は技術者部会の委員を協力者に加え、

実際的な内部精度管理について検討した。

マススクリーニングが開始され 15 年余りが経過し、各疾患の病態も明らかにされてきた。

マススクリーニング開始時、各疾患毎に診断・治療指針が作成されたが、必ずしも現在適

切でない部分も明らかにされてきた。精検から治療開始までの見直しを行い、且つ各都道

府県レベルで検査施設・行政・精検治療施設からなるマススクリ一ニング委員会を結成し

て、治療方針の徹底を期す事を目的とした。


