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１．研究の対象 先天性代謝異常症における新生児マススクリーニングに対する患者やその
家族 

２．研究目的・方法 近年、タンデムマス法が可能になったことで新生児マススクリーニング対
象疾患の拡大が検討されており、その中に先天性代謝異常症のうちのライ
ソゾーム病が含まれている。ライソゾーム病においては、同じ疾患の患者
であっても発症時期とその予後や治療効果に幅があり、新生児マススクリ
ーニングの妥当性については慎重な検討が必要と考えられる。そこで、先
天性代謝異常症の患者とその家族が新生児マススクリーニングに対してど
のような考えを持っているのか、各疾患における新生児マススクリーニン
グのメリット・デメリットにどのようなものがあるかをインタビュー調査
によって明らかにする。また、疾患ごとに新生児マススクリーニングに対
する考え方に違いがあるか、違いがあるとすればどのような因子によって
その考え方の違いが生じるかをアンケート調査によって明らかにし、疾患
ごとの新生児マススクリーニングの妥当性の違いを検討する。 
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