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□ 原因・臨床像・病型が明らかである
□ 発症年齢：生後96時間以内の重篤な症状の発症が少ない
□ 重症度：無治療の場合の疾病負荷が大きい
□ 罹患率が極端に低くない
　　具体的な数値＝1/（　　　　　）人
　　根拠となる知見：□ 新生児マススクリーニング研究　□ 発症患者調査　□その他（　　　　　　　　　　　）
□ 血液ろ紙での検体採取が可能
□ 血液ろ紙以外での検体採取が必要だが、簡便な採取方法・運搬手段が確立している
□ 既存の検査体制で運用可能
□ 新規の検査キット等が必要だが、性能面は確立している
□ 血液ろ紙以外の検体を取り扱う場合、その全国的な検査体制が整備され、確立している
検査の分析単価の概算：年間出生5万人（　　　　　）円 ～ 1万人（　　　　　）円
□ 感度が高い＝見逃し例（偽陰性）が少ない
　　新生児マススクリーニング研究での知見（　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　）
□ 特異度が高い＝過剰診断例（偽陽性）が少ない
　　新生児マススクリーニング研究での知見（　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　）
□ 内部精度管理および外部精度管理の方法が確立している
□ 定期的な検査実施状況、測定値分布などの調査の実施体制と調査への協力体制が確立している。
□ 診療ガイドラインが整備されている
　　具体的な参照先（　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　）
□ 治療方法が確立している
□ 早期治療の利益がある（＝マススクリーニングで予後が改善する）
□ 対象疾患について確定診断のための精密検査および治療が保険診療として受けられる
□ 遅滞なく精査医療機関を紹介できる
□ 検査陽性となった家族および患者家族に対して、十分な説明を行う体制が整っている
□ 治療を受ける体制に遅滞なくアクセスできる
□ 診断後の継続的な診療体制が整っている
□ 家族も含め遺伝カウンセリングを実施できる

費用対効果 □ 診断や治療にかかる費用に対して見合った治療効果が得られる

倫理面 □ 新生児マススクリーニングの実施に関連するすべての要素は、スクリーニングの参加者、医療従事者、社会にとっ
て倫理的に受け入れられやすいものである

実績管理 □ 新生児マススクリーニングの実績を管理する体制が整っている

検査施設
□ 新生児マススクリーニングを実施するための十分な施設・設備・人材が全国的に整っている
□ 新生児マススクリーニングを実施するための施設・設備・人材を確保する計画が全国的に整っている
□ 検体受領から結果報告までの期間が最短となる体制が全国的にとられている。

診療体制

新生児マススクリーニング対象疾患選定用 評価項目リスト

疫学・自然歴

検査方法：業務負担・費用面

検査方法：精度面

診断・治療
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