








(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

にしており,その有効性は長期間にわたる追跡調査により得られたデータに基づいたテク

ノロジー・アセスメントによってはじめて正しく評価される。

マス・スクリーニングシステムは患児を発見する検査システムと発見された患児が適切に

診断・治療されているかを長期間にわたって追跡する追跡調査システムとからなり,両シ

ステムは車の両輪のように機能しなければならない。わが国では,検査システムは行政機

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全国的に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長期追

跡調査システムは,検査システムに比して全国レベルで十分に確立・運営されているとは

いえない。

クレチン症および先天性副腎過形成症は,その発見頻度が高く,フェニルケトン尿症が全国

で 1 年間に 11 名発見されるとするとクレチン症は約 170 名,先天性副腎過形成症は約 67

名が発見され,10 年間では両疾患患児が 2,500 名近く発見されることになる。また,両疾

患患児はホルモン剤で治療されることもあり,多施設に分散されて年々把握されにくくな

る恐れがある。今後,新しいマス・スクリーニング検査種目の導入に伴い発見患児数の増

加も予想される。また,里帰り出産の場合,患児の追跡調査がより困難であることが以前か

ら指摘されている。

このような状況にある現時点において,しっかりした全国レベルの長期追跡調査システム

を早急に確立しなければ収拾がつかなくなることが容易に考えられる。そこで本分担研究

では全国レベルの長期追跡調査システムの確立および追跡調査によって提起された問題点

の解決を目標にして以下のような研究を計画した。


