










【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 20 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、次いで神経芽細

胞腫が新たに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、先天性代謝異常症、先天性甲状腺機能低下症(以下クレチン症)、先天性副腎過形成

症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 control(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。今回の研究年度では、先天性代謝異常が新たに加わり、この方面の技術者部会の委員

を研究協力者に加え、実際的な精度管理について検討した。

  研究組織としては新しい研究班が発足したが、スクリーニングの精度管理としては継続

されているものである。この研究の目的は前年度までと同様、 内部・外部精度管理のあ

り方を研究し、 より正確なスクリーニングを実施することにある。昨年までの主な研究

成果は以下の通りであった。

1.クレチン症、先天性副腎過形成症、神経芽細胞腫の外部精度管理:前 2 疾患は厚生省の

委託を受けた東京総合医学研究所で行ってきた。神経芽細胞腫については札幌市衛生研究

所が中心になって、外部精度管理を開始したところであった。

2.クレチン症、先天性副腎過形成症、神経芽細胞腫の内部精度管理:前 2 疾患は全国にお

ける内部精度管理の実施状況、方法の実態調査を行い、これに基き、内部精度管理の基本

的なマニュアル試案が作成された。神経芽細胞腫においても、「神経芽細胞腫スクリーニ

ング内部精度管理実施ガイドライン」が作成された。これらの内部精度管理マニュアルの

実証が進められようとしていた。

3.クレチン症、先天性副腎過形成症の新しい診断治療指針(案)が作成された。今後、マス

スクリーニング学会・システム検討委員会、日本小児内分泌学会・マススクリーニング委

員会と連携を取りながら、その検証が進められる所であった。


