






(1)研究目的

  わが国において 1977 年に,フェニルケトン尿症など先天代謝異常症 5疾患を対象とする

新生児マス・スクリーニングが行政施策として全国規模で開始されてから今年で 20 年目

を迎える。開始時に発見された患児は成人になろうとしている。小児期のマス・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いる。したがっ

て新生児マス・スクリーニングによる患児の発見が早期治療につながり,最終的に健康結

果の改善が認められない限りスクリーニングを実施する意味がない。

  最近,医療の分野にもテクノロジー・アセスメント(技術評価)が導入され，新しい医療

技術の導入時および導入後にその技術に対する評価か要求される。新生児マス・スクリー

ニングも例外ではない。新生児マス・スクリーニングの評価は,マス・スクリーニング検

査の有効性の評価に留まらず,スクリーニングの効果,すなわち最終的な健康結果の改善も

評価されなければならない。このためには長期間に亘る追跡調査によって評価に必要なデ

ータを収集・分析することが不可欠である。

  本研究では,新生児マス・スクリーニングで発見・治療されている患者を長期間に亘っ

て継続的かつ全国規模で追跡調査するシステムの構築を推進するとともに現在までに得ら

れた追跡調査結果に基づいて新生児マス・スクリーニング検査法,診断法および治療法の

見直しを行い,また, マターナル PKU の予防戦略を実施する。


