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〈要旨〉 

 56 自治体で小児慢性特定疾患（先天性代謝異常）医療意見書に基づいて入力され，日本

子ども家庭総合研究所で集計された 3,561 名の患者のデ－タ・ベ－スを用いて疾患別患者

数，知的障害の合併及び就学状況について分析した。今後，医療意見書の改訂と申請時の

厳正な書類審査とにより我国における先天性代謝異常患者のより正確な実態が明らかにな

るであろう。また，新生児マススクリ－ニングで発見された患児の全国規模のフォロ－・

アップは知的障害合併の原因解明と治療効果の向上とのために不可欠である。 
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〈研究目的〉 

 小児慢性特定疾患の医療費助成のための申請は，平成 7 年度から保健所を窓口として患

者本人（保護者）から受付けることとなった。厚生省ではこの機会に同疾患患者の状況を

把握するために情報の中央集計（プライバシ－に十分配慮しながらの登録管理）を計画し

た。 

 保健所への申請に当たっては申請書に医療機関の医療意見書を添えなければならない。

したがって患者の状況を正確に把握するためには患者に関する情報が得られる医療意見書

が正しく使用され，その記載が正確でなければならない。このような観点から小児慢性特

定疾患（先天性代謝異常）医療意見書が新しく作成された。 

 本年度は，この新しく作成された医療意見書に基づいて各自治体で入力され，中央集計

されたデ－タを用いて，疾患別患者数，知的障害の合併及び就学状況について分析した。 

〈研究対象及び方法〉 

 56 自治体で小児慢性特定疾患（先天性代謝異常）医療意見書に基づいて入力され，日本

子ども家庭総合研究所で集計された 3,561 名の患者のデ－タ・ベ－スを用いた。全疾患に

ついては疾患別患者数を，新生児マススクリ－ニング対象疾患と比較的発見頻度の高い疾

患については知的障害の合併及び就学状況の項目を分析した。 

〈研究結果〉 

 疾患別患者数が多かった疾患は，従来，経験的に患者数が多いと予想されていた疾患と

ほぼ一致した（表 1）。 

 「現在の症状」では「知的障害」ありに比して「無記入・他」が多くみられた。「無記入･



他」は，「知的障害なし」を意味するのか，「無記入」なのか不明であった（表 2）。 

 「その他の現在の主な所見等」の「就学状況」でも「無記入･他」が多くみられ，「就学

前の患児」を意味するのか「無記入」なのか不明であった（表 3）。 

 知的障害を合併する患者，養護学校，障害児学級に通っている患者が多くみられた。新

生児マススクリ－ニングが実施されている疾患の中では，メ－プルシロップ尿症，ホモシ

スチン尿症及びガラクト－ス血症の治療効果が不十分であった（表 2,3）。 

〈考察〉 

 先天性代謝異常に含まれる疾患の数はきわめて多いが，各疾患の発見頻度は低い。今ま

でに我国における先天性代謝異常各疾患の正確な発見頻度は，新生児マススクリ－ニング

対象疾患を除いて明らかにされていない。新しく作成された医療意見書に基づく 80 自治体

の全国規模のデ－タがそろえば，我国における各疾患のより信頼しうる発見頻度が明らか

になるであろう。本研究においても発見頻度のおおよその傾向が明らかになった。 

 先天性代謝異常の診療において，いかに知的予後を向上させるかは最重要課題である。

そのためにはまず知的予後の現状を正確に把握しなければならない。本研究では，知的予

後の正確な把握のためには医療意見書の書式と申請時の審査に問題があることが推測され

た。医療意見書は，早い時期に改訂される必要があろう。また，小児慢性特定疾患治療研

究事業の最初のステップである申請書の審査の段階で必要事項の無記入など不備があれば

主治医に意見書の再提出を依頼することを徹底すべきである。医療意見書の改訂と申請時

の厳正な書類審査とにより我国における先天性代謝異常患者の知的予後が明らかになろう。 

 新生児マススクリ－ニング対象疾患の中ではメ－プルシロップ尿症，ホモシスチン尿症

およびガラクト－ス血症の治療効果が不十分であった。新生児マススクリ－ニングで発見

された患児が不十分な治療のために知的障害を合併すると国にも自治体にも莫大な損失を

与えることになる。新生児マススクリ－ニングで発見された患児の知的障害合併の原因解

明と治療効果の向上のためには全国規模のフォロ－アップが不可欠であり，より詳しい患

者情報を得るために以下のことが望まれる。 

（1）新生児マススクリ－ニング対象疾患については申請時に追跡調査用紙（特殊ミルク事

務局使用）を添付させる。 

（2）厚生省に 1 年遅れで送付された医療意見書の閲覧を特定の研究班班員に許可する。 

（3）医療意見書に書かれた担当医師への連絡を特定の研究班班員に許可する。 

 「プライバシ－や守秘義務は，ヘルス・ケアにおいて大切であるが，一方，時にはそれ

らに勝る価値が存在することも事実である」とアメリカ大統領委員会生命倫理総括レポ－

トにも述べられている。 










