












研究目的

 本研究は、行政的に実施され効果を挙げているマススクリーニング事業をよりよいもの

とするために行うものであり、以下の4つのリサーチクエスチョンを検討するものである。

(1)現行マススクリーニング対象疾患の二次スクリーニング及び迅速な確定診断はどのよ

うにすべきか(PKU, MSUD,ガラクトース血症、ホモシスチン尿症、クレチン症、CAH,神経

芽細胞腫)

(2)新しい対象疾患の一次スクリーニング及び二次スクリーニングは、どのようにすべき

か(ウイルソン病、ムコ多糖症、胆道閉鎖症、有機酸代謝異常症)。

(3)遺伝性疾患に対する遺伝子診断のスクリーニングへの応用は可能か。

(4)神経芽細胞腫スクリーニングの効果と効率の現状はどうか。


