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新生児マススクリーニングは、生まれて間もない赤ちゃんからわずかな血液を採取し、症状が現

れる前に病気を見つけ、早期の診断と治療につなげる大切な仕組みです。わが国でこの事業が始まっ

てから半世紀近くが経過し、その間、多くの赤ちゃんの命と健やかな成長が守られてきました。

小児医療に携わる者にとって、新生児マススクリーニングの意義は、単に「病気を早く見つける」

ことにとどまりません。診断を受けた子どもとご家族が、適切な医療、療育、生活支援につながり、

その子らしい人生を歩んでいくための最初の入り口でもあります。早期発見は、早期治療のためだ

けでなく、ご家族が正しい情報を得て、安心して子育てを進めるための支援にもつながります。

近年、医療の進歩により、脊髄性筋萎縮症や重症複合免疫不全症をはじめ、これまで治療が難し

かった疾患にも新たな治療法が生まれています。それに伴い、新生児マススクリーニングの対象疾

患をどのように拡大し、全国どこで生まれた子どもにも同じように質の高い検査と医療を届けるか

が、重要な課題となっています。検査体制、精度管理、遺伝カウンセリング、専門医療機関との連携、

長期フォローアップなど、多くの関係者の協力が不可欠です。

日本小児科学会としても、子どもたちの生命と健康を守る立場から、新生児マススクリーニング

の発展を大変重要な課題と考えています。少子化が進む今だからこそ、一人ひとりの子どもがかけ

がえのない存在として大切にされ、必要な医療と支援に確実につながる社会を築いていかなければ

なりません。

新生児マススクリーニングは、赤ちゃんの未来への最初の贈り物ともいえる制度です。これまで

本事業を支えてこられた行政、検査機関、医療機関、研究者、患者家族会の皆様に深く敬意を表し

ますとともに、今後も多職種・多機関連携のもと、すべての子どもたちの健やかな成長を支える取

り組みがさらに広がることを心より期待しております。
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こども家庭庁成育局
母子保健課長　田中 彰子

「こどもまんなか社会」の実現を目指して、令

和５年４月に、政府全体のこども関連政策の司令

塔として「こども家庭庁」が発足し、３年が経過

しました。改正子ども・子育て支援法等の下、母

子保健分野においても妊娠期や産後・子育て期に

おける切れ目のない支援を充実するため、産後ケ

ア事業の体制整備、妊産婦のメンタルヘルスケア

対策、乳幼児健診の充実、母子保健情報のデジタ

ル化の推進になどに取り組んでいます。

その一つとして、令和５年度補正予算で創設

された、重症複合免疫不全症（Severe combined 

immunodeficiency：SCID）及び脊髄性筋萎縮症

（Spinal muscular atrophy：SMA）の２疾患を対象

とするマススクリーニング検査の実施に係る補助

事業があります。当該２疾患をマススクリーニン

グの対象に追加する場合の全国の検査・診療体制

や遺伝カウンセリング体制の整備状況の把握等を

行うことを目的とし、こども家庭科学研究と連携

しながら実証という形で対応しており、今年度は

67のうち61の自治体に実施いただくことになっ

ています。（令和８年５月26日時点）、将来的には、

調査研究の結果や実証事業の成果を踏まえ、全国

の自治体において、SCID、SMAを対象とした新

生児マススクリーニング検査を実施していただけ

るよう、継続して支援してまいります。

併せて、新生児マススクリーニング検査の対象

について、検査・診療体制の状況や治療法等の科

学的根拠を踏まえつつ、どのように選定するべき

か、こども家庭科学研究の成果などを踏まえなが

ら、新生児マススクリーニングの実施によるメ

リットを最大化するような制度の運用に引き続き

努めてまいります。

こども家庭庁としては、こどもの最善の利益を

第一に考え、誰ひとり取り残さず、医療・福祉・

教育等の関連施策との相互連携を図り、横断的な

視点で、さらなる施策の推進に取り組むこととし

ています。新生児マススクリーニング検査の発展

及び患者さんのご家族への支援等にご尽力をいた

だいております皆様におかれましては、引き続き

のご協力を賜りますようお願いいたします。
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厚生労働省健康・生活衛生局
難病対策課長　山本 博之

新生児マススクリーニングの取組を進めてこら

れた皆様に深く敬意を表するとともに、平素より

国の小児慢性特定疾病対策にご協力を賜り、厚く

御礼申し上げます。

厚生労働省におきましては、すべての児童の心

身の健やかな成長及び発達並びにその自立を図る

という児童福祉法の精神に基づき、小児慢性特定

疾病を抱えるお子さんやそのご家族に対する支援

に取り組んでいます。

具体的には、医療技術の進歩に伴う療養の長期

化による子どもや家族の負担の軽減と、疾病を有

する児童の健全な育成を目的として、小児慢性特

定疾病に罹患した児童に対する医療費助成事業を

行っています。平成27年１月の改正児童福祉法

施行以降、対象疾病の拡大を進め、現在、801疾

病、約11万人の児童を対象に医療費助成を行っ

ています。

さらに、難病・小児慢性特定疾病については、

疫学研究や病態解明、新規治療法の開発、再生医

療技術を用いた研究等を推進しているほか、難病

の早期診断や新たな治療法の開発などを目的とし

て、難病領域における全ゲノム解析等にも取り組

んでいます。あわせて、難病・小慢データベース

につきまして、匿名化した形での第三者提供（他

のデータベースとの連結提供を含む）を可能とし

ています。

また、小児慢性特定疾病児童は、幼少期から慢

性的な疾病に罹患していることにより、自立に困

難を伴う場合が多く見られます。このため、小児

慢性特定疾病児童の自立支援事業として、相談支

援事業、実態把握事業、療養生活支援事業、患者

同士の相互交流支援事業、就職支援等を実施して

いるほか、移行期医療支援体制構築事業にも取り

組んでいます。

さらに、新生児マススクリーニングで発見され

た先天代謝異常の赤ちゃんに対しては、乳業メー

カーのご協力を得ながら、特殊ミルクの提供を

行っています。

これらの小児慢性特定疾病に関する各種施策を

推進するに当たり、可能な限り早期に正しい診断

を受け、診断後は身近な医療機関において適切な

医療を受けることができる体制を整備することが

重要です。このため、新生児マススクリーニング

後の早期診断・治療につながるよう、小児慢性特

定疾病に関係する学会等の協力を得て、指定医の

育成に取り組んでいます。

厚生労働省といたしましては、今後とも、児童

の健全な育成を図るとともに、小児慢性特定疾病

の児童及びそのご家族が安心して生活し、未来に

希望を持てる社会の実現に向けて、引き続き努力

してまいります。

今後とも一層のご理解とご協力を賜りますよ

う、よろしくお願いいたします。
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■2025年度外部精度管理試験実施状況

2025年度後半に実施した外部精度管理試験に

ついては、以下のような結果となりました。

第２回　技能試験（Proficiency Test; PT）※1

７月28日　34検査施設へ17検体を発送

全34施設において、適切に判定されており、

問題点を認めませんでした。

精度試験（Quality Control; QC）※2

10月６日　34検査施設へ試験検体を発送

前年度同様、同一試験検体を５日間測定した結

果について分散分析による統計処理を行い、測定

値のばらつき（変動）について、併行精度（日内

変動）と室内精度（日間変動）の相対標準偏差

（RSD）※3を評価ポイントとして検討を行いまし

た。「併行精度（日内変動）でRSDが10％を超え

た指標が５項目以上」あるいは「室内精度（日間

変動）でRSDが15％を超えた指標が１項目以上」

を評価基準として、１施設に改善の必要を指摘し

ました。

当該施設からは、測定値のばらつきの原因とし

て「試薬のロット変更」「装置内部の汚れの蓄積」

と回答がありました。測定に使用されているタン

デム質量分析計は様々な要因で感度変化が起きや

すい機器であるため、まずはその変化に気付いて

迅速に対応できるように日頃から適切な内部精度

管理を行うことが重要です。その一つの方法とし

て、日々の測定において内部標準物質などのイオ

ン強度をモニターすることが挙げられます。それ

らの内部精度管理の情報を機器メーカーや試薬

メーカーと共有し、機器調整やトラブルを解決で

きることが望まれます。

　

第３回　技能試験（Proficiency Test; PT）

１月19日　34検査施設へ17検体を発送

１施設がホモシスチン尿症の陽性検体において

指標となるメチオニンの測定値がカットオフ値を

超えていたにも関わらず、疾患名をメープルシ

ロップ尿症と誤判定しており、状況調査を実施し

ました。原因は確認作業が不十分だったという回

答でした。実際の業務では重大なミスに繋がる恐

れがありますので、確認作業は単独ではなく、複

数名によるチェックが必要です。

■2026年度外部精度管理試験実施方針

2026年度も引き続き、技能試験（PT）×３回、

精度試験（QC）×１回を計画しました。

関係各位には引き続き、ご理解とご協力を賜り

ますよう、よろしくお願い申し上げます。

国立成育医療研究センター研究所国立成育医療研究センター研究所
マススクリーニング研究室研究員マススクリーニング研究室研究員

　　北澤 温子北澤 温子

国立成育医療研究センター研究所国立成育医療研究センター研究所
マススクリーニング研究室室長マススクリーニング研究室室長

　　但馬 剛但馬 剛

※1 技能試験（Proficiency Test; PT）とは、一次対象疾患
を網羅するように人工的に作製した乾燥ろ紙血検体を
用いて、カットオフ値に則り、見逃しなく正しく疾患名
が判定されているかを評価する試験です。

※2 精度試験（Quality Control; QC）とは、タンデムマス
法で、一次対象疾患の指標物質が４段階の濃度で含
まれるように人工的に作製した乾燥ろ紙血検体を用い
て、検査精度を評価する試験です。

※3 相対標準偏差（RSD）とは、値のばらつきを示す指標で、
RSD％が小さいほど精度が高いことを示しています。
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国立成育医療研究センター研究所マススクリーニング研究室
研究員　北澤 温子

【はじめに】
タンデムマス法による新生児マススクリーニン
グ（TMS-NBS）は、2014年に全国で導入され、
現在のNBS対象疾患は20疾患（＝TMS-NBS対象
17疾患＋ガラクトース血症・先天性甲状腺機能
低下症・先天性副腎過形成症）に拡大しています。
継続的な事業として、TMS-NBSの効果と有用
性を正しく評価するためには、臨床経過を把握す
ることが重要ですが、2001年度にNBS事業が一
般財源化されたことや、2003年の個人情報保護
法の制定により、患者情報の収集は自治体の裁量
に委ねられているのが実情です。このような困難
を打開する方法として、厚生労働省地域保健総合
推進事業（日本公衆衛生協会補助事業：分担事業
者・山口清次先生）において、全自治体にNBS
事業を取りまとめる「連絡協議会」の設置と、そ
の中心となる「中核医師」の選定を要請し、これ
らを介して患者情報を集約・共有する仕組みづく
りが進められました。その具体化として、中核医
師へのアンケート調査による患者情報の集約が開
始されました。この取り組みを継続させるべく、
2020年度以降は当研究室がアンケート調査を引
き継いでいます。
【調査方法】
毎年度、自治体母子保健所管課に照会した中核
医師に対して、新規発見患者の診断名と、出生予
後を照会するアンケート調査を実施しました。
予後については生死および、精神運動発達の状
態をA（正常範囲）・B（軽度遅れ）・C（中等度）・
D（重度の遅れ）・E（判定困難）の５段階で回答
を求めました。
患者情報は個人を識別できないように、出生年
月と性別を患者 IDとしました。
【調査対象】
2019～2023年度にTMS-NBSで発見された患者。
2019～2021年度に発見された患者については、

出生３年後の予後調査も実施しました。
【調査結果（二次対象疾患など含む）】
アンケート調査の平均回答率は約62％でした。
基準を満たした新規発見患者は、2019～2023
年度出生分（５年間）で、アミノ酸代謝異常症
114症例、有機酸代謝異常症72症例、脂肪酸代謝
異常症58症例の計244症例（頻度：全体1/8,900
出生）でした。そのうち死亡例は５症例（いずれ
も１歳未満）でした。
出生３年後の予後調査では、2019～2021年度
出生分の調査対象175症例のうち、回答を得られ
たのは114症例でした。３年後の精神運動発達の
状態はA（正常範囲）が最も多く84症例でした。
症状が進行していた症例は６例あり、最も悪
化していたのはメチルマロン酸血症の１症例でA
（正常範囲）からD（重度の遅れ）に進行していま
した。一方、フェニルケトン尿症の１症例でB（軽
度の遅れ）からA（正常範囲）に症状が改善して
いました。
里帰り出産や転居など、フォロー途絶でE（判
定困難）となった症例は14症例ありました。
【おわりに】

TMS-NBSによる発見から３年後の発達評価は
A（正常範囲）が最も多く、TMS-NBSの目的であ
る早期発見・早期治療の効果と有用性を支持する
結果と考えられました。
一方で、里帰り出産や転居のため追跡困難と
なったケースが散見され、情報の散逸を防ぐには
自治体の枠を超えた連携が不可欠です。個人情報
保護の規制方針には自治体ごとに温度差があるの
が現状ですが、希少疾患のため全国的な患者情報
の集約・共有が望まれます。
実施主体となる各自治体の皆様をはじめ、関係
諸機関の皆様には、本事業の意義をご理解いただ
き、今後とも変わらぬご協力とご支援を賜ります
ようお願い申し上げます。



新生児マススクリーニングの新生児マススクリーニングの
遺伝カウンセリング遺伝カウンセリング
－拡大にともなう新たな役割－－拡大にともなう新たな役割－
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東京慈恵会医科大学附属病院遺伝診療部
認定遺伝カウンセラー　金子 実基子

新生児マススクリーニング（NBS）は、生まれ

てすぐに検査を行い、遺伝性のものを含むさまざ

まな病気を早期に見つけ、治療につなげる大切な

公衆衛生の取り組みです。近年は対象となる疾患

が広がり、より早い段階から医療的な対応が求め

られるものもあります。

NBSは医療的な意義が大きいですが、検査で

「陽性」と伝えられた家族は、その後の精査や診

断の有無が確定するまでの間に強い不安や戸惑い

を感じることがあります。精査の結果、実際に診

断が確定した場合には、病気や治療、将来への不

安などさまざまな課題に向き合うことになりま

す。一方で、最終的にはその病気ではないと分

かっても、不安がしばらく続くことがあります。

このような不安や混乱、将来への心配や家族の中

での戸惑いなどは「心理社会的影響」と呼ばれ、

適切な支援が大切です。

こうした状況で重要な役割を果たすのが「遺伝

カウンセリング」です。遺伝カウンセリングは、

病気や遺伝に関する情報を分かりやすく伝えると

ともに、不安や疑問を安心して話せる場をつく

り、家族が直面している状況を理解し、今後の対

応や生活について自分たちなりに納得して選択で

きるよう支援するものです。

特に拡大NBSでは、疾患の特徴から、これま

でのNBS以上にさまざまな課題が生じることが

あります。例えば、子どもの診断と同時に、家族

の中で同じ疾患を有する可能性や将来の発症の可

能性がわかる場合があり、本人だけでなく家族全

体に影響する場合があります。また、発症の時期

や症状の程度がはっきりしない疾患もあり、「今

は元気だけれど、この先どうなるのだろう」とい

う不確実さと向き合うことも少なくありません。

そのため、遺伝カウンセリングでは、検査や

結果の詳しい説明だけでなく、診断がつくまで

の「待つ時間」に寄り添い、将来の見通しがはっ

きりしない中で、不安や疑問を共有できる場を提

供します。そして、長期的に家族に寄り添い支え

続けることが大切です。さらに、必要に応じて専

門医や看護師と連携し、地域の支援につなげなが

ら、家族が安心して相談できる環境を整えていく

ことも重要です。

NBSは子どもの健康を守るための重要な仕組

みです。同時に、その過程で生じる心理社会的影

響にも目を向け、医療者がチームで家族に寄り

添っていくことが求められています。遺伝カウン

セリングは、そうした中で家族を支える大切な役

割を担います。



脂肪酸代謝異常症国際ネットワーク脂肪酸代謝異常症国際ネットワーク
（INFORM）会議　京都で開催（INFORM）会議　京都で開催
「できないこと」より「できること」「できないこと」より「できること」
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東京慈恵会医科大学小児科
　大石 公彦

京都で開催された第15回国際先天代謝異常学

会（ICIEM 2025）に合わせ、そのサテライトミー

ティングとして脂肪酸代謝異常症国際ネットワー

ク（INFORM）の会議が2025年８月31日、９月

１日の２日間にわたり開催されました。INFORM

は脂肪酸代謝異常症（FAOD）に特化した国際的

な研究・教育ネットワークであり、今回の会議に

も世界各国から医師や研究者らが集まりました。

会議では学術プログラムに加え、京都での開催

ということもあり、日本の患者さんやご家族を対

象としたファミリーセッションが企画されまし

た。新生児マススクリーニングによって早期診断

される患者さんが増える中、診断後の長期的な生

活支援や自己管理支援の重要性はますます高まっ

ています。準備段階から関わっていた私は、急遽

このセッションの同時通訳を担当することになり

ました。

講師のお一人は、米国のシェフであり、CPT2

欠損症のお子さんを育てる父親でもあるグレン・

ノフシンガー氏でした。彼が強調されていたの

は、「食べられないもの」ではなく「食べられる

もの」に目を向けることです。FAODでは食事管

理が重要ですが、制限ばかりを意識すると食事そ

のものが楽しくなくなってしまいます。講演では

ベリーやバナナ、豆乳などを用いたスムージーが

紹介され、「工夫次第でおいしく、楽しく食べる

ことができる」という前向きなメッセージを伝え

てくださいました。

もうお一人の講師である理学療法士のパメラ・

タッカー氏は、運動について講演してくださいま

した。FAODでは運動による筋肉症状への不安か

ら活動を控えがちになることもあります。しか

し、彼女が繰り返し強調されていたのは、「運動

の目的は競技成績を上げることではなく、日常生

活をより楽にすること」でした。無理を避けなが

ら、自分に合った範囲で身体を動かし、「できる

こと」を少しずつ増やしていくことが大切だとい

うことでした。会場には近隣の幼稚園から借りた

体操用遊具が置かれ、こどもたちは楽しそうに身

体を動かしていました。階段を上る、学校へ通う、

友人と遊ぶ。そのような日常の活動を安全に続け

るための具体的な工夫が紹介されました。

新生児マススクリーニングによって早期診断さ

れる患者さんが増えるなか、私たち医療者は診断

や治療だけでなく、その後の生活をどのように支

えていくかについても考える必要があります。今

回のセッションを通じて、「できないこと」では

なく「できること」に目を向ける姿勢の大切さを

改めて学びました。それはFAODに限らず、多く

の慢性疾患や希少疾患の患者さんを支えるうえで

共通する考え方であるように感じました。



特殊ミルク供給の問題点特殊ミルク供給の問題点
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みなさん、特殊ミルクというものはご存知で

しょうか？治療用ミルクとも言いますが、病気の

治療のために特別に調合されたミルクのことを言

います。新生児スクリーニングで見つかるような

生まれつき代謝障害があるお子さんでは、そもそ

も栄養素の一部が代謝できないため、過剰に摂れ

ば病気になってしまい、足りないと成長できな

い、ということになり、食事をしっかりコント

ロールしなければなりません。赤ちゃんは母乳や

ミルクしか飲めないため、このような厳重な食事

療法を行うために、それぞれの疾患に応じた特別

なミルクが作られています。これが特殊ミルクと

いうものです。フェニルケトン尿症という病気

ではタンパク質に含まれるフェニルアラニンと

いうアミノ酸が代謝できなくなっています。ま

た、メープルシロップ尿症という病気では分枝鎖

アミノ酸という種類のアミノ酸が代謝できませ

ん。このような患者さんには、それぞれ、フェニ

ルアラニンが入っていないミルク、分枝鎖アミノ

酸が入っていないミルクが作られており、この病

気の赤ちゃんたちはそれぞれの病状や成長に合わ

せて適切な栄養摂取となるよう、特殊ミルクと母

乳や普通ミルクの摂取量が厳重に管理されていま

す。現在、このような特殊ミルクは26品目ほど

が供給されており、前述のフェニルケトン尿症用

とメープルシロップ尿症用の二つのミルクは処方

箋医薬品として薬局で処方され、それ以外のもの

は特殊ミルク事務局へ申し込むと医療機関へ無料

で配布されるシステムになっています。患者さん

の費用負担はほとんどないのですが、国からの補

助金は特殊ミルクを作る費用の一部を賄うのみ

で、多くの部分は乳業会社の社会貢献として成り

立っています。欧米には「治療用食品」というカ

テゴリーで公費負担によりこれらの食品が供給さ

れるシステムがありますが、日本にはこのような

制度はなく、供給を企業の社会貢献に依存してい

る、とても持続可能とは言い難いシステムになっ

ています。また医薬品として流通しているもの

も、定期的な薬価引き下げによって原価割れの状

態となっており、医薬品として製造することは原

材料も医薬品基準のものが求められ、製造過程の

管理、製品化した後の品質管理などが食品と比べ

非常に厳しく、これも乳業会社の負担となってい

ました。このため、前述のフェニルケトン尿症・

メープルシロップ尿症の治療用ミルクも、医薬品

としてではなく食品レベルの製品に変更していく

ことが決定されました。

治療用ミルクは先天代謝異常症などの治療に欠

かせないものですが、その供給にはこのような

種々の問題点が含まれています。供給に支障が出

ないよう、学会や乳業会社、特殊ミルク事務局、

厚生労働省難病対策課が連携して、これらの問題

に取り組んでいるところです。もし実際に特殊ミ

ルクを使用されているのでしたら、その必要性、

重要性についてご理解いただき、無駄な使用がな

いようお気遣いいただければ幸いです。

日本小児科学会治療用ミルク安定供給委員会委員長（前）日本小児科学会治療用ミルク安定供給委員会委員長（前）
藤田医科大学医学部小児科学藤田医科大学医学部小児科学

　　伊藤 哲哉伊藤 哲哉
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こども家庭庁成育局母子保健課
　古谷 るふ

新生児マススクリーニング検査は、昭和52年

度より、都道府県・指定都市を実施主体として、

先天性代謝異常等５疾患を対象として国庫補助事

業として始まった重要な母子保健施策です。その

後、検査技術の進展等を踏まえて対象疾患を拡充

しており、現在は20疾患が対象となり、地方交

付税措置されています。

近年、検査技術や治療法の進展等により、新生

児マススクリーニング検査の対象疾患の拡充の必

要性が指摘されており、特に重症複合免疫不全症

（Severe combined immunodeficiency：SCID）及び

脊髄性筋萎縮症（Spinal muscular atrophy：SMA）

の２疾患が、新たな対象疾患の候補として挙げら

れています。一方で、これらの疾患を対象とした

新生児マススクリーニング検査を全国で実施する

ためには、それぞれの都道府県・指定都市におい

て、検査陽性者や患者及びその家族が、必要な精

密検査や診療、遺伝カウンセリング等を受けられ

る一連の診療体制の確保が必要となります。ま

た、検査精度の適切な管理が求められます。

こうした経緯を踏まえ、地域における検査・診

療体制の整備状況の把握等を行うため、国の調査

研究と連携・協力を行いつつ、対象疾患の拡充に

向けた検討に資するデータや情報を収集する「新

生児マススクリーニング検査に関する実証事業」

を令和５年度に創設しました。令和６年度から

は、実証事業の対象となる２疾患の検査に関する

精度管理の実施も要件としており、令和７年度よ

り精度管理に関する支援も行っています。実証事

業への参加自治体数は、令和５年度の21自治体

から令和６年度には38自治体、令和７年度には

58自治体（内訳は38都道府県と20指定都市）と

順調に増加しています。令和８年度においても本

実証事業により、継続的なマススクリーニング対

象疾患の拡充に向けた検討に資するデータ収集と

体制整備を進めていくこととしており、その結果

を踏まえて、全国展開を目指していきます。あわ

せて、令和８年度においても、こども家庭科学研

究において新たに研究課題を設定し、実証事業と

連携しながら科学的知見の蓄積を図ることとして

います。

こどもたちの健やかな成長と「こどもまんな

か」社会の実現に向け、本取組が円滑に進むよう、

引き続き皆様のご理解とご協力を賜りますようお

願い申し上げます。



脊髄性筋萎縮症の脊髄性筋萎縮症の
新生児マススクリーニング新生児マススクリーニング
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国立健康危機管理研究機構国立国際医療センター臨床ゲノム科
　荒川 玲子

脊髄性筋萎縮症（SMA）は、全身の筋萎縮を

生じる神経筋疾患で、赤ちゃんの頃に呼吸が困難

になることから、乳児期に命を落としうる重篤な

遺伝性疾患の中で最も頻度が高いとされてきまし

た。近年、疾患修飾治療薬（DMT）が使用でき

るようになり、これらの薬剤は、症状が発症する

前に投与開始できれば、重症型の赤ちゃんであっ

ても人工呼吸器を回避し、ひとりで歩けるように

なるほどの効果があります。以前は、発症前に診

断治療に至れるのは、SMAのある兄や姉がいる

場合に限られていましたが、新生児マススクリー

ニング（NBS）が、家族歴のない児への発症前の

治療を可能にしてくれました。

SMAは、こども家庭庁の新生児マススクリー

ニング検査に関する実証事業の対象疾患となった

ことで、神経変性が進行する前の診断治療が実現

し、多くのこども達が呼吸器なしで歩行できるよ

うになっています。NBS後の治療の効果を高める

ためには、可能な限り日齢14以内に治療を開始

する必要があります。2025年12月に実施した国

内７施設を対象とした調査において、家族歴のな

い赤ちゃんが治療開始した中央値は日齢21でし

た。治療効果を最大化して、その子の運動機能を

引き出すためには、より早い治療介入を可能とす

る医療体制が必要と考えています。この早期治療

を実現するためには、NBSに関わる全ての行程、

すなわち、濾紙血の採取・送付、SMA-NBS検査、

医療機関への結果報告、家族への連絡、精査医療

機関への受診、家族への疾患説明、遺伝カウンセ

リング、遺伝学的検査の同意、遺伝学的検査、診

断確定、治療の説明・同意、治療のプロセスを滞

りなく、より速やかに進める必要があります。ま

た早期治療後であっても、筋力が弱いながらお座

りや歩行ができるようになることで、これまでよ

りも早く、なかには赤ちゃんの頃から脊柱側弯や

股関節脱臼といった合併症がみられることがあり

ます。治療できる時代になり、新たなリハビリ

テーションや整形外科管理が必要とされるように

もなりました。

NBSが可能にしてくれた発症前治療を、より効

果的にこども達に届けていくための都道府県を越

えた広域の多職種連携ネットワークの仕組みを、

オールジャパン体制で創っていきたいと願い、活

動を続けています。



原発性免疫不全症原発性免疫不全症
新生児スクリーニングの新生児スクリーニングの
実証事業の進捗状況実証事業の進捗状況

拡大スクリーニングに向けた取り組み-３
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防衛医科大学校小児科
　今井 耕輔

私たちの体には、細菌やウイルスなどの外敵

（非自己）を判別して排除し、自分自身（自己）

を守る免疫という仕組みが備わっています。この

仕組みが生まれつき正しく働かない病気の総称

が、原発性免疫不全症（PID）です。近年では、

免疫が「足りない」だけでなく、免疫の「誤作動」

によって自分自身を攻撃してしまう自己免疫疾患

や過剰なアレルギー、自己炎症を引き起こす病

態も含むことが分かり、先天性免疫異常症（IEI）

と呼ばれています。現在では約500もの病型が確

認されています。

PID/IEIの中でも特に深刻なのが、T細胞が作ら

れない重症複合免疫不全症（SCID）です。一見

健康に生まれても、生後数ヶ月で重篤な肺炎や下

痢に襲われ、未治療のままでは１歳前後で命を落

とす極めて重い病気です。また、B細胞が作られ

ないB細胞欠損症（BCD）も重篤な疾患であり、

未診断では、頻回の細菌感染症で、中耳炎、肺炎、

福島・愛媛は、県・市町で全額公費
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敗血症などに見舞われ、腸管ウイルス感染が重症

化するリスクもあります。両疾患は、治療法が確

立されており（造血細胞移植、免疫グロブリン補

充療法）、早期診断での予後の向上が見込まれ、

新生児スクリーニングの新規疾患候補として考え

られ、こども家庭庁研究班での調査でも高い得点

を得ており、早期の公的NBSへの移行が期待さ

れます。

現在、日本は新生児スクリーニングの大きな転

換期にあります。最新の検査技術（qPCR法）に

より、赤ちゃんの足の裏からの微量な血液（濾

紙血）を用いて、SCID、BCDを、脊髄性筋萎縮

症（SMA）とともに、精度高く測定することが

可能となりました。そこで、令和５年度から、こ

ども家庭庁の実証事業として、手上げ方式にて、

全国の自治体（都道府県と政令指定都市）に提案

し、初年度13府県、令和６年度27道府県、令和

７年度38都道府県となり、令和８年度に41都道

府県＋福島県・愛媛県（県＋市で全額負担）、と

ほぼ全国に広がり、残りの自治体も今年度中の予

算化を目指しており、日本のどこで生まれても、

SCID、BCD、SMAに対して、早期診断、早期治

療が行われる体制が構築されました。

日本免疫不全・自己炎症学会（JSIAD）では、

日本マススクリーニング学会技術者部会と共同

で、2020年度から2024年度までの５年間、約138

万例の検査結果について、後方視的検討を行いま

した（Nishinosono T, Imai K, et al. 投稿中）。それ

によると、3,425例（0.25％、約310出生に１例）

が再採血、となりました。TRECのみ検査してい

るアメリカ、台湾では、約250例に１例が再検査

となっているため、ほぼ同等の検査結果である

と考えられます。そのうち、869例（0.06％、約

1,600出生に１例）が精密検査となり、その中か

ら典型的SCID：15例、BCD：16例、DiGeorge症

候群、FONN1ヘテロなどのT細胞欠損症（TCD）：

９例が発見され、計：40例：約3.5万人に１人が、

TCDあるいはBCDとして、同定されました。全

例が、適切な治療を受け、SCID患者も全例生存

となっています。実証事業実施地域で、事業開始

前後の比較をしてみると、事業開始前77％だっ

たものが、開始後３ヶ月で、98％に達しました。

無償化の効果がはっきりと示され、１日も早い公

費スクリーニングへの組み込みが求められるとこ

ろです。今後も、令和７年度成育疾患克服等総合

研究事業において、乾燥濾紙血プロテオーム解析

によるNBS開発研究が採択されており、京都大学

八角高裕教授を中心に取り組まれています。治療

可能、予防可能な免疫疾患も139疾患が含まれて

おり、好中球異常症の慢性肉芽腫症や、血小板減

少、難治性湿疹を伴う、Wiskott-Aldrich症候群や、

CD40L欠損による高 IgM症候群などが含まれて

おり、研究の進展が期待されます。



副腎白質ジストロフィーの副腎白質ジストロフィーの
スクリーニングについてスクリーニングについて
現状と課題現状と課題

拡大スクリーニングに向けた取り組み-４
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岐阜大学大学院医学系研究科小児科学
岐阜大学高等研究院科学研究基盤センター

　川合 裕規

副腎白質ジストロフィー（ALD）は、ABCD1

遺伝子の変異により極長鎖脂肪酸が体内に蓄積

し、中枢神経系の脱髄と副腎不全を引き起こすX

連鎖性の遺伝性疾患です。男性患者では小児から

成人まで幅広い年齢で発症し、最も頻度が高く重

篤な小児大脳型は発症後数年で寝たきりになる難

病です。新生児マススクリーニング（NBS）の意

義は、発症前の早期診断に基づく綿密なフォロー

アップ体制（図１）を構築し、大脳型や副腎不全

の兆候を早期に捉えて適切なタイミングで治療介

入（造血幹細胞移植やホルモン補充療法）を行う

ことで、重篤な症状の発現を阻止することにあり

ます。すでに米国や台湾、オランダ等で導入が先

行しており、ミネソタ州などの報告では大脳型の

進行阻止や死亡率の低下といった成果が得られて

います。国内では2021年の岐阜県や愛知県での

導入を皮切りに、現在では全国20県以上で有償

検査として実施されています。

一方で、NBSの拡大により課題も浮き彫りに

なってきました。ALDは遺伝子型と病型が必ず

しも相関せず、いつ、どういった症状で発症する

かを予測することが困難です。また病原性がはっ

きりしない「意義不明なバリアント（VUS）」が

NBSを通じて多数発見されています。発症リスク

図１　発症前男性患者のフォローアップ指針
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が不確実な状況下で、幼い子どもに全身麻酔下で

のMRI検査や採血を強いることになり、長期に

わたる心理的、身体的、経済的な負担を招くこと

が国内外で共通の課題となっています。

この課題に対処するために、当施設では極長鎖

脂肪酸値の経時的な推移をモニタリングして病原

性を評価するアプローチを行っています。この評

価により発症リスクが低いと判断される児に対し

ては、検査の間隔や内容を変更したり、場合に

よっては経過観察のみへ移行するなど、段階的か

つ患者負担に配慮したフォローアップ基準の作成

を検討しています。国際的には「The Grey Zone 

Project」が展開されており、ろ紙血中C26:0-LPC

値に基づいて発症リスクを３段階に層別化するこ

とで医療介入を軽減する枠組みが試行されていま

す。現在当施設でも血中C26:0-LPC測定法を確立

し、複数のバイオマーカーを用いてより信頼性の

高い指標を作成できないか検討を進めています。

まずは18歳までの発症リスクが高い大脳型と副

腎不全の臨床症状の発現を確実に抑止していくこ

とで、将来的に公費対象疾患として認定されるよ

うな検査となるよう、体制整備を進めてまいりま

す。



東北地区の取り組み：東北地区の取り組み：
東北地区新生児マススクリーニング東北地区新生児マススクリーニング
コンソーシアム（すくねっと）コンソーシアム（すくねっと）

各地区の新生児マススクリーニングの現状と課題-１
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東北大学SiRIUS（医学イノベーション研究所） 医学創生研究部
東北大学病院小児科

　和田 陽一

東北地区では全国に先んじて少子化が急速に進

行しています。出生数減少に伴う新生児マススク

リーニングへの影響として、検査１件当たりの固

定費負担の増加だけでなく、検査担当者の経験の

蓄積や熟練化に対する障壁になるなどの懸念があ

ります。そして、実施母体である行政機関や、精

密検査・診断・治療・長期フォローアップに携わ

る医療機関など、様々なステークホルダーへの波

及も容易に想像できます。つまり、少子化によっ

て新生児マススクリーニングが受ける影響に対し

ては、自治体、検査機関、医療機関、そして一般

の方々などが一体となって連携し、それぞれの立

場を知り、最適解を求めていく必要があります。

以上の背景のもと、2023年４月に東北地区新

生児マススクリーニングコンソーシアム「すく

ねっと」が設立されました。すくねっとは、各県

の小児科、産婦人科、検査機関、行政担当部署

が、顔の見える関係を築き、情報や経験の共有、

最新知識のアップデートを継続的に行うための枠

組みとしての任意団体です。年１回のフォーラム

を通じて、各県の現状や課題を共有するだけでは

なく、症例検討、マススクリーニングが陽性だっ

た保護者さんからの講話、遺伝カウンセリング、

ヒールカット採血のコツなど、マススクリーニン

グに関する分野横断的なトピックを取り上げて、

皆で学ぶ機会を設けています。回を重ねるごと

に、東北地区における関係者の絆が深まり、マス

スクリーニングへの意識が高まり、連携が強化さ

れていることを実感しています。

すくねっとの活動を通じて、現代の少子化の潮

流を、制約や縮小のような負の側面として受け止

めるだけではなく、広域のネットワーキングの契

機となりうるきっかけとして、質向上に繋げるこ

ともできるのではないかと感じています。迅速か

つ丁寧な再検査および精密検査への対応、きめ細

かいフォローアップ体制の構築、追加検査や高度

医療への繋ぎやすさなど、より良い仕組みづくり

に取り組むことは、こどもひとりひとりを、その

取り巻く環境を尊重することではないでしょう

か。すくねっとのような地域横断的な取り組み

は、これからの新生児マススクリーニングのフ

レームワークを考えるうえで、ひとつの選択肢な

のかもしれません。



新生児拡大スクリーニングの公費化：新生児拡大スクリーニングの公費化：
沖縄県の取り組み沖縄県の取り組み

各地区の新生児マススクリーニングの現状と課題-２
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琉球大学大学院医学研究科育成医学講座
　知念 安紹

沖縄県において新生児拡大スクリーニングの公

費化は緊緊の課題でした。本県が抱える現状課題

には、①出生数の減少（従来の1.7万人から2018

年を境に減少へ転じ、2024年には1.2万人へ急

減）、②高い婚姻率・離婚率や生涯未婚率の上昇 

に伴う多子世帯の減少、ならびに長男出生希望す

る昭和高齢世代の減少、ワンオペ育児の増加、③

世帯収入の低さ（全国平均545万円に対し、本県

は300万円未満が全体の約５割）という３つの大

きな背景があります。

そのため、検査料が自己負担のままでは受検率

が低迷することが懸念されていました。これを打

破すべく、2021年７月の「九州・山口・沖縄新

生児拡大スクリーニング推進会議」の設置を契機

に、県内５団体（沖縄県医師会・沖縄県産婦人科

医会・沖縄産科婦人科学会・沖縄県小児科医会・

沖縄小児科学会）が結束し、2022年３月に沖縄

県議会議長および沖縄県知事へ陳情書を提出しま

した。さらに2023年４月には、同５団体により

一般社団法人沖縄こども先進医療協議会（略称：

O-CHART）を設立。希少疾患の医療と研究を推

進する会・CReARID（クレアリッド）とも連携し、

同年６月から検査費用自己負担での新生児オプ

ショナルスクリーニング［対象疾患：脊髄性筋萎

縮症（SMA）、重症複合免疫不全症（SCID）、ファ

ブリー病、ポンペ病、ムコ多糖症Ⅰ・Ⅱ・Ⅳ・Ⅵ

型、副腎白質ジストロフィー（ALD）］を開始し

ました。当初は契約参加する分娩取扱医療機関が

全体の48％（29施設中14施設）に留まり、１年

４ヶ月間の参加件数も5,290件と厳しい状況でし

たが、この期間に１名のSMA患者を発見。早期

の遺伝子治療により、現在は独歩が可能なまでに

回復しています。

こども家庭庁による2024年の実証事業（SMA・

SCID）開始は、大きな転機となりました。県の

事業として導入すべきか、沖縄県こども未来部子

育て支援課と中西浩一教授による協議を重ねた結

果、同課の働きかけにより、出生数減少に伴う予

算の余剰と予算再編成、さらには財政課の協力を

得ることができ、2025年４月より待望の「新生

児拡大スクリーニングの公費化」を実現すること

ができました。2023年６月から2025年12月まで

の実施結果として、累積参加人数は18,721名に達

し、SMA３名やALD１名の早期診断に繋がって

います。

全国では東京都や群馬県など公費化の自治体は

まだ一部に留まります。地方の財政事情は一様で

はありませんが、一つの命を救う本取り組みが、

沖縄県の一つの参考例として、全国の自治体で展

開されていくことを切に願います。



災害に強い検査室を目標とした災害に強い検査室を目標とした
BCP（事業継続計画）の取り組みBCP（事業継続計画）の取り組み

各地区の新生児マススクリーニングの現状と課題-３
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一般財団法人宮城県公衆衛生協会保健衛生部
技術参事兼保健衛生課

　阿部 弘美

【はじめに】

BCPとは、“Business Continuity Plan”の略で、

事業継続計画と言います。自然災害やパンデミッ

クなどの非常事態時においても、企業が事業を継

続できるように、もし中断しても早期復旧ができ

るようにするための方法や手段をまとめた計画の

ことです。宮城県公衆衛生協会では、東北地区の

広域にわたり新生児マススクリーニング（NBS）

を受託していることから、非常事態時でも検査を

継続及び早期復旧する必要があると考え、災害に

強い検査室を目標としたBCPの策定に取り組ん

でいます。

【BCPを策定するための対策を導き出す】

当協会の所在地である宮城県は、約30年に一

度は大地震が発生するといわれる地域であること

や、東日本大震災の被災経験から、地震を想定し

た被害をリストアップし、そのリスクを検討しま

した。停電や機器の破損による測定の停止、交通

機関の停止による検体到着の遅延や出勤困難、通

信障害による緊急連絡の困難などが挙げられ、こ

れらが検査に与える影響を、NBSのスケジュー

ル、受付から報告までのルーチンワーク、検査項

目と測定機器の関係性などについて、平時と非常

事態時を比較し、どのような対策が必要であるか

をさらに検討しました。

NBSのスケジュールから、初回検体の検査着手

は日齢10を前提とし、可能な限り早急に、最長

でも４日以内での復旧を目指すことにしました。

そのためには、迅速な通電と電力の確保、測定機

器の防災対策等が必要であると結論づけました。

【災害に強い検査室を目標とした対策】

考え得た対策から、非常用発電装置（図１）、

図１　非常用発電装置
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免震装置（図２）、耐震処理、無停電電源装置の

設置を行いました。また、電気自動車や安否確認

システムの導入、検査員の教育訓練を実施して人

員不足に備えました。更には、復旧に長期間を要

する場合に備え、NBSを行っている他施設との相

互支援協定を締結しました。

【今後の課題】

想定外の事象にも対応できるよう対策を拡大す

ること、自治体との連携、BCPに対する理解不足

の解消や形骸化させないシステム作りなどが今後

の課題です。

【おわりに】

東北地区NBSの要としての社会的責任を果た

すため、今後もBCPに取り組み続けて参ります。

そして、生まれてきた赤ちゃんの命を未来に繋げ

るために、希少疾患の早期発見・早期治療の一助

となるよう、検査員一同尽力して参ります。

図２　大型測定機器に設置した免震装置
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ムコネットTwinkle Days
　中井 まり

私は先天性代謝異常症ムコ多糖症Ⅱ型の患者の
母です。

27年前、自動車会社に勤務していた私のもと
に長男が生まれました。

妊娠９か月に満たずの出産でしたので、肺が未
熟で少しの間NICUでお世話になりました。

元気に退院できたものの、体が硬く、生まれて
間もないのに首が座っているような感覚で、長女
を出産した時と明らかに違いました。

生後５カ月から預けた保育所の先生や親族から
も、体の硬さやお昼寝ですぐ起きて泣くなどの指
摘を受けますが、かかりつけや定期健診の医師に
何度相談しても正常の範囲と言われ、私は長男の
異常を認識しながら、異常と正常の間に挟まれて
大変苦しい毎日を過ごしました。

長男が２歳の時に保育所の先生の機転で「ムコ
多糖症Ⅱ型」と診断されました。

診断されたことで、疾患の特性上体が硬く、気
管が狭いために睡眠時に無呼吸を起こしていると
分かり、寝かせる際はなるべく気道が開くよう心
がけました。

何よりこれでやっと治療が受けられる、前に進
めると思っていましたら、進行性で命にかかわる
大変な病気なのに治療薬がありません。

何とかしなくてはならいとインターネットで検
索すると、骨髄移植で病気の進行が止められる可
能性を知り、移植を希望しますが、家族の誰も長
男とHLAが一致しません。

母親の私は何の役にも立たないのです。

また毎年、同病の子どもたちが亡くなっている
ことを知りました。

成長する長男は膝を曲げて腰を突き出すように
歩き、 ゼーゼーと呼吸が激しくて息苦しい様子
で、お昼寝で呼吸が止まる、お遊戯で腕が上がら
ないなど、次々と症状が現れているのですが、治
療してあげられない状況が続きました。

そのような中、長男のことから骨髄バンクにド
ナー登録してくださった方が見ず知らずの患者さ
んに骨髄提供をされたと知り、わが子だけのため
じゃない、骨髄バンクの活動を続けることでわが
家と同じように苦しんでいる患者さんのお役に立
てると知りました。

2004年のことです。
長男が５歳の時に大学病院の医師から海外で始

まった治験を勧めていただき、渡米してテキサス
こども病院の治験に参加しました。

ムコネットTwinkle DaysよりムコネットTwinkle Daysより

患 者 家 族 か ら １

2004年テキサスこども病院での治験参加
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自分の子どもを薬の実験台にするなんて考えら
れない！という人もいましたが、では他にどうす
ればよいのでしょう？

試験は二重盲検と言うもので、毎週点滴で投与
されるのですが、毎回新薬を投与するグループ、
新薬とプラセボを交互に投与するグループ、プラ
セボだけを投与するグループに分かれます。

治験責任者を交えた説明を受けた帰りに、アメ
リカ人の患者さんが毎週新薬投与グループに入っ
たようで治療薬の効果を実感されていると話して
くださいました。

その後、長男は少し進行しているように感じま
したが、乗り越えました。

治験参加１年後から半年間、新薬の毎週投与が
始まり、その時は私も渡米して一回目の投与に付
き添いました。

また、治験参加中に日本テレビの取材を受けま
した。そのドキュメント番組が2005年５月に放
送されたことから、 たくさんの方々が日本のド
ラッグ・ラグ問題を考えて行動されました。

世界的バンドネオン奏者の小松亮太さんは、
チャリティーライブを開催され、20年以上経っ
た今も募金活動に協力してくださっています。

湘南乃風さんは、ライブツアーでドラッグ・ラ
グ問題を訴えてくださり、横浜アリーナで患者支
援ライブを実現されました。 ファンのみなさん
は、「ムコ多糖症」の診断技術として新生児スク
リーニングの導入と実施を求めてくださいまし
た。

たくさんの方のお力を借りて、私は長男や患者
さんご家族とともに厚生労働副大臣に要望書をお
渡ししました。

長男が治験に参加したムコ多糖症Ⅱ型治療薬
「エラプレース」は、2007年10月に日本で承認
され、当時の舛添要一厚生労働大臣は、
「海外で承認された新薬が日本で使えるようにな

るまで平均４年かかっているものを、この５年
間でアメリカと同じ１年半にする」

と公約されました。

治療薬のおかげで同病の子どもたちが成長出来
るようになりました。

生きられるようになりました。
ただ毎週点滴で治療薬投与を続けていても治り

ません。
進行してしまう症状には手術や検査で様子見を

続けています。

そして、2021年３月日本で中枢神経の進行抑
制に効果のある新薬イズカーゴが先駆け審査指定
制度で承認されました。

薬に関するさまざまな仕組みが変わってきてい
ることを実感しています。

長男は今のままでは何も変わらないと言い、自
ら臨床試験に参加して毎週大学病院に通っていま
す。

これまでずっとムコ多糖症が新生児マススク
リーニングに入ることを願ってきました。

2005年アメリカの治験から帰国後に参加した
研究会で、スクリーニングのろ紙血検査に協力し
ました。

2008年「大阪府先天代謝異常等検査事業廃止
案」撤回を求める要望書を提出しました。

その後、当時の橋下徹知事は事業継続の上、大

2005年研究会ろ紙血協力
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阪市では検査を拡大されています。
2014年から公的事業として実施されているタ

ンデムマススクリーニングにムコ多糖症が入るも
のと思っていましたが、未だに実現されていませ
ん。

2015年小児科学会でムコ多糖症の子どもたち
を見つけてくださいとお願いしました。

同じ年に読売テレビの取材を受けました。
SMA脊髄性筋萎縮症の治験を始めるにあたり、
患者さんが見つからないと言う内容です。

治療薬のない難病を新生児マススクリーニング
で早期診断されるような登録制度があればすぐに
治験が始められるのにと思いました。

SMAは2024年より実証事業が始まっていま
す。

遺伝子治療薬ゾルゲンスマの効果はすばらしい
です。

その後も活動や学会などで学ぶ機会を頂いてい
ます。

2021年３月に承認された新薬イズカーゴを赤
ちゃんの時から投与を続けているムコ多糖症Ⅱ型
重症型の患者さんが、軽症型と同じように成長さ

れています。
2023年６月少子化対策・こども政策の抜本強

化として、新生児マススクリーニングが政府の施
策に初めて明記されました（大浦敏博先生）

2024 年２月豊中市へ拡大新生児マススク
リーニング要望書を提出（ムコネットTwinkle 
Days）

2025年10月LC-MS/MSの技術と二次スク
リーニングのグリコサミノグリカン定量検査の開
発、遺伝カウンセラーのオンライン対応（日本マ
ススクリーニング学会）

検査精度の向上と擬陽性の問題が解決に向かっ
ています。

2026年２月日本マススクリーニング全国ネッ
トワーク会議演者（ムコネットTwinkle Days）

拡大新生児スクリーニングに関わられているみ
なさまのご尽力に心より感謝を申し上げます。

2026年３月日本ゲノム医療推進機構が発足し
ました。

さまざまな難病やがんが革新的医療によって治
る時代に進みますように、新生児スクリーニング
新時代に期待します。

2002年骨髄バンクニュース
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愛知県
　N. R.

　５年前、 娘を出産しました。 無事に産まれて
ほっとして産院で入院生活を過ごしてしていまし
たが、少し哺乳力が弱くミルクも少し飲んですぐ
に寝てしまう…という状態でした。まだ産まれた
てだからと心配しすぎず退院したその夜、38℃
を超える発熱でまた産院に入院しました。
　次の日も熱が下がらず大きな病院に転院、原因
はなんだ？といろんな検査をして入院している
時、新生児マススクリーニング検査を行っている
大学病院より連絡があり「重症複合免疫不全症

（SCID）」の疑いがあるため、すぐに来てくださ
いとのことでした。
　頭が真っ白のまま言われるがまま救急車に乗っ
て転院し、入院生活が始まりました。大学病院で
は免疫不全の疑いで迅速に対応、 管理してもら
い、おかげで重度の感染症にはならず体調も落ち
着きました。遺伝子検査結果によりSCIDが診断
されました。まだ体が小さかったので５ヶ月ほど
入院して身体を少しでも大きくして、そこから臍
帯血移植をしました。 移植を待つ間はクリーン
ルームで過ごし、免疫力がほぼない娘に触れる立
場として、清潔に気をつけ、とことん消毒をして
過ごす日々がとても怖かったです。その後、無事
に移植が成功し生後８ヶ月でやっと家に帰って来
ることができました。その時の喜びは今でも鮮明
に覚えています。今現在５歳になり、まだ内服薬

や心配事は沢山ありますが、元気に保育園に通っ
て楽しく日常生活を送ることができています。
家族みんなで“普通” に過ごせることの幸せを
実感しています。

　恥ずかしながら当時の私は、「新生児マスス
クリーニング検査」のこと自体あまり認識して
おらず、産院で任意の検査の希望を聞かれ、有
料でしたが軽い気持ちで申し込みました。受け
たことすら忘れているほどでしたが、あの時の
判断のおかげで感染も軽度で済んで、今命があ
ると思うと本当に受けてよかったと思っていま
す。治療にあたって下さった大学病院のチーム
の方々、新生児マススクリーニング検査を広め
てくださっていた皆様のおかげで娘は助かりま
したので、本当に感謝でいっぱいです。
　現在は無償化になっていて、同じ病気の子が
早期発見できたという話を聞いて大変嬉しく
思っています。娘の免疫不全の型は珍しくて日
本で５人目だと言われ、誰もが知っている病気
ではないので、 当時
は調べても全然情報
がなくてとても不安
な日々でした。私達
家族の経験が、 ほ
んの少しでも誰か
の役に立てたらな
と思います。 最後
まで読んでいただ
きありがとうござ
いました。

新生児マススクリーニング検査新生児マススクリーニング検査

患 者 家 族 か ら ２
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日本メープルシロップ尿症の会　藤原 和子
娘（患者）　栗山 可菜子

新生児マススクリーニング通信をお読みの医療
関係者の皆様には、日頃より大変お世話になって
おります。ここ数年新生児スクリーニングNW会
議に参加させていただく機会があり、先生方が研
究や検査に真摯に取り組まれている姿に接するた
びにわが子の病気が告げられた当時のことを思い
出します。

MSUD（メープルシロップ尿症）の患者数は
少なく日本国内でまだ100名に達していません。
一方患者数が500名以上のPKU（フェニルケト
ン尿症）では近年治療薬が登場し、患者さんを取
り巻く環境が大きく変化しています。そのような
中で生活するMSUD患者の近況と率直な思いを
ご紹介します。

【患者本人の近況】
４月に小学校へ入学した娘の子育てに奮闘中の

MSUD患者、可菜子です。
私の両親は「食事に制限があっても一般的に食

べられているものには挑戦してみる」と
いう考えで育ててくれました。私自身も

「普通の人ができることはできる限りやっ
てみたい」という思いで生きてきました。
そのため進学や就職など人生の節目では、

「ここまで頑張れた」と感じてきました。
７年前、娘を妊娠し出産準備をしてい

た際、 母の育児記録を読み返しました。
そこには37年前に新生児マススクリーニ
ングで病気が発見され、早期に治療へつ
ないでいただいた経緯が記されており先
生方に改めて深い感謝の気持ちを抱きま

した。
娘は食物アレルギーもなく何でも食べられる

元気な子です。私が肉や魚、卵などを食べられ
ないことも理解しており「ママは皮なら食べら
れるよね」と鶏肉の皮を分けてくれることもあ
ります。一方でお菓子を「半分こしよう」と勧
めてくれることもあります。しかし35歳を過ぎ
た頃から体調管理が以前より難しくなり、少量
でも積み重なると発作につながることがありま
す。実際この数年で数回体調を大きく崩し点滴
のお世話になりまた。

PKUには画期的な治療薬が誕生し大きな希望
となっています。MSUDとPKU では創薬の難
しさが異なることは理解していますが、羨まし
さを感じることもあります。それでも、いつの
日かMSUDにも新たな治療法が生まれることを
願いながら、 スクリーニングで見つけて頂き、
支えてくださる皆様への感謝を胸にこれからも
MSUDと共に歩んでいきたいと思います。

メープルシロップ尿症のメープルシロップ尿症の
治療薬を望む患者の現状治療薬を望む患者の現状

患 者 家 族 か ら ３

栗山可菜子家族
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第52回日本マススクリーニング学会学術集会 会長第52回日本マススクリーニング学会学術集会 会長
藤田医科大学医学部小児科学藤田医科大学医学部小児科学

　　伊藤 哲哉伊藤 哲哉

第52回日本マススクリーニング学会学術集会

を、2025年（令和７年）10月３日（金）、４日（土）

の２日間、名古屋駅前のウインクあいち（愛知県

産業労働センター）で開催させていただきまし

た。名古屋での開催は４回目で、前回開催から

25年以上が経過し随分と久しぶりになってしま

いましたが、私が大学を卒業し小児科教室に所属

した時の小児科教授であった元名古屋市立大学小

児科学教授、学長の故 和田義郎先生、学生時代

に講義や実習でびくびくしながら指導を受けた元

名古屋市立大学産婦人科学教授、鈴森薫先生とい

うお二人の恩師に続いて学会長を務めさせていた

だくことができ、大変光栄に思っております。

マススクリーニングの分野は、遺伝子治療薬な

ど新しい治療法や検査法の開発によって、近年、

著しく発展しております。重症複合免疫不全症、

脊髄性筋萎縮症の２疾患が実証事業として公費化

に向けた準備が進められ、行政をも巻き込んでの

対応も進んでおります。このような中、今回の学

会は、「変革の時、我々は何をすべきか？」をテー

マに開催させていただきました。

本学会は例年８月～９月に開催されております

が、昨年は４年に一度開催される国際先天代謝異

常学会が日本先天代謝異常学会の主催により９月

に京都で開催されました。このため、本学会の開

催を１か月ほど遅く設定することとなり、学会開

催のピーク時期と重なってしまったため会場確保

が困難で、少々手狭な会場設定になってしまいま

した。この結果、患者会ブースの設置ができず、

患者会のみなさまのご参加もご遠慮いただくこと

となってしまいました。この場をお借りしてお詫

び申し上げます。

会場には約400名の参加者を数え、特別講演、

招請講演、４分野でのシンポジウムでそれぞれの

エキスパートの先生方に大変興味深いお話を伺い

ました。一般演題、ポスター発表とも多くの応募

をいただき、企業共催のセミナー、シンポジウム

も多数企画できました。手狭な会場でしたが却っ

て演者との距離が近くディスカッションも活発に

行われ、大変実りある学会となったと思っており

ます。

本年は国立成育医療研究センターの窪田満先生

を会長に９月に川崎市で開催の予定です。患者会

ご家族の参加も可能とのことですので、お時間が

許せば足をお運びいただければと思いますし、引

き続き本学会の活動についてご留意いただければ

幸いです。
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第53回日本マススクリーニング学会学術集会 会長第53回日本マススクリーニング学会学術集会 会長
国立成育医療研究センター総合診療部国立成育医療研究センター総合診療部

　　窪田 満窪田 満

このたび、第53回日本マススクリーニング学

会学術集会を、2026年９月18日（金）、19日（土）

の２日間、川崎市の武蔵小杉にある川崎市コンベ

ンションホールで開催させていただくこととなり

ました。

今回の学会のテーマは「私を見つけて～あか

ちゃんのこえがきこえますか」にさせていただき

ました。先人の努力により、日本は新生児マスス

クリーニングの先進国であり、その質も悉皆性

も、世界のトップレベルです。こども家庭庁が創

設されてからは、国の重要な施策の一つとして新

生児マススクリーニングが捉えられるようになっ

てきています。

ここで重要なのは、新生児マススクリーニング

は単なるサイエンスではないということです。通

常のサイエンスよりも、患者さんとご家族の幸せ

に直結する必要があるのです。そのために、専門

医、技術者、研究者（疫学を含む）だけではなく、

看護師さん、保健師さん、周産期医療に関係する

皆様、地方行政やこども家庭庁の皆様との協働が

必要だと考えていますし、その皆さんが集うのが

日本マススクリーニング学会だと思っています。

今一度、「あかちゃんのこえをきく」という原

点に立ち戻り、「何のために新生児マススクリー

ニングを行うのか」を皆で考えたいと思います。

まず、特別講演として、こども家庭庁母子保健課

長の田中彰子先生にご講演をお願いしました。二

つ目の特別講演は、ホスピタルクラウンの大棟

耕介さんにお願いしています。シンポジウムは二

つ企画しています。一つ目は、地域行政から見た

NBSということで、各自治体の行政職の方々にお

話しいただきます。二つ目は、「あかちゃんの声

を聞く」というタイトルで、新生児科医、技術者、

看護師、臨床遺伝カウンセラー、チャイルドライ

フ・スペシャリストの皆さんにシンポジストをお

願いしています。学術集会の最後に「キワニス

ドール・ワークショップ」を企画しています。患

者会の皆様と一緒に、楽しい時間を過ごせればと

思っています。

会員の皆様と一緒に、新生児マススクリーニン

グの本質を見直す、貴重な時間となればと思って

います。たくさんの方々に武蔵小杉にお越しいた

だきますよう、心からお待ちしております。
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藤田医科大学医学部小児科学
　中島 葉子

今回、福井大学医学部客員教授の重松陽介先生

からバトンをいただきました。重松先生とは、私

が大学院生の頃に医用マススペクトル学会で初め

てお会いしたのではないかと思います。以来20

年近く、学会でお会いするたびにお話をさせてい

ただき、質量分析について多くを学ばせていただ

いています。

1977年に全国で始まった新生児マススクリー

ニングは、故・北川照男先生らにより基盤が築か

れ、その後、山口清次先生らによるタンデムマス

法の導入によって、より多くの病気を早期に見つ

けられるようになりました。「診断すること」だ

けでなく、「その後の人生を支えること」が新生

児マススクリーニングの大切な役割であるという

先生方の考えは、今も私の診療の根底にありま

す。

私は一般病院で初期研修と小児科研修を行った

後、海外留学を目指して大学院に進学しました。

名古屋市立大学小児科の伊藤哲哉先生から勧めて

いただいた、抗てんかん薬とアシルカルニチンプ

ロファイルに関する研究が、この分野に入るきっ

かけでした。大学院ではタンデムマス質量分析を

勉強し、その後、オランダへ留学して核酸代謝や

分子遺伝学を学びました。帰国から半年後、現在

勤務している藤田医科大学小児科へ、伊藤哲哉先

生とともに異動することになりました。伊藤先生

の異動に伴い、多くの先天代謝異常症の患者さん

も藤田医科大学病院に通院されるようになりまし

た。当時は先天代謝異常症の診療経験がある若手

小児科医はおらず、発熱や代謝不全で受診する患

者さんについて、当直医から最初に相談を受ける

立場でした。夜間や学会出張中でも、いつ連絡が

来てもすぐ対応できるよう、常に医療携帯を気に

して過ごしていたことを覚えています。

そのような救急対応から定期受診まで、実際の

患者さんの診療を通じて強く感じたのは、「日常

生活を支えること」の大切さでした。先天代謝異

常症では、毎日の食事療法や、感染症にかかった

ときの自宅での初期対応など、生活そのものが治

療になります。医学的に正しいことを説明するだ

けではなく、家族が無理なく続けられる形で伝え

ることが重要だと感じています。私自身、ちょう

ど同じ頃に２人の子育てをしていました。毎日の

献立を考えるだけでも大変なのに、タンパク質や

脂質の量を計算しながら食事療法を続けること

は、自分には到底できないと思いました。長年、

食事療法を続けておられるお母様方を本当にすご

いなぁと思って見ていましたし、今でも患者さん

やご家族から多くのことを学ばせていただいてい

ます。

治療目標の基本は、「患者さんの健やかな成長

と発達」です。そのうえで現在、特に大切だと考

えていることは、適切な治療を行いながら、家族

の負担を減らすことと、先天代謝異常症の救急対

応ができる若手医師を育てることです。食事療法

については、院内で栄養士さんと協働し、できる

だけわかりやすく、継続しやすい方法を一緒に考

えるよう心がけています。また、現在生まれてき
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た赤ちゃんが成人になるまで支援を続けるために

は、医療者側も次の世代を育てていかなければ

なりません。現在の職場に異動して12年が経ち、

今では２名の若手小児科医が先天代謝異常症を専

門的に学び、救急や重症患者さんの診療の第一線

で頑張ってくれています。希少疾患で専門医が少

ない中、次の世代へ診療を引き継いでいけること

に大きな意味を感じています。患者さんが回復

し、ご家族とともに笑顔になれる瞬間は何より嬉

しいことですが、その喜びや、ときには悲しみを

分かち合える仲間がいることの大切さも、年齢を

重ねるほど実感しています。

近年は、遺伝子治療など高度先進医療の進歩に

より、治癒に近い状態を目指せる疾患も増えてき

ました。治療後も支持療法や長期的なフォローは

引き続き必要です。一方で、新生児マススクリー

ニングはスクリーニング検査であるため、偽陽性

や、将来発症するかどうか分からない状態、成人

期まで症状が出ない可能性のある疾患なども見つ

かります。そのため、「病気かもしれない」とい

う情報が、ご家族に過度な不安や生活上の制限を

与えないよう配慮することも大切だと思っていま

す。新生児マススクリーニングとは単に病気を見

つける制度ではなく、「見つかった子どもと家族

の人生を支えていく仕組み」であるべきだと考え

ています。必要な患者さんには迅速に治療を行

い、過剰な医療や負担を減らしながら、子どもた

ちとご家族の日々の暮らしを支え、一緒に成長を

見守っていく。そのような医療を、これからも目

指していきたいと思います。



後　記
「新生児マススクリーニング（NBS）通信」No.22をお届けいたします。
今号は、新生児マススクリーニングが大きな転換期を迎える中で、行政、検査、臨床、研究、地域、

そして患者家族の立場から、NBSの現在地とこれからの課題を考える内容となりました。対象疾患の
拡大が進む一方で、検査精度、診療体制、遺伝カウンセリング、長期フォローアップ、患者家族への支
援など、制度を支える多くの期待と課題がより具体的に見えてきたと感じます。

巻頭言では、日本小児科学会会長の滝田順子先生より、NBSが「病気を早く見つける」ことにとど
まらず、診断を受けた子どもとご家族が適切な医療、療育、生活支援につながるための最初の入り口で
あることをお示しいただきました。NBSは、「赤ちゃんの未来への最初の贈り物」という言葉は、本事
業の原点をあらためて思い起こさせるものでした。こども家庭庁母子保健課長の田中彰子先生からは、
SCIDおよびSMAを対象とした実証事業への参加自治体が増えていることや、全国展開に向けた取り組
みをご紹介いただきました。また、厚生労働省難病対策課長の山本博之先生からは、小児慢性特定疾病
対策、医療費助成、自立支援、移行期医療、特殊ミルク提供など、診断後の生活を長く支える制度につ
いての取り組みをご紹介いただきました。

マススクリーニング研究・活動の紹介では、外部精度管理の実施状況と、タンデムマス法により発
見された患児の登録・追跡調査結果をご報告いただきました。検査の質を保つための日々の精度管理
と、発見されたお子さんの長期的な経過を把握する仕組みは、NBSの有用性を正しく評価し、より良
い制度につなげるための重要な基盤であることを改めて再認識できました。また、遺伝カウンセリング
に関するご寄稿では、拡大NBSに伴って生じる不安や不確実性に対し、家族に寄り添いながら情報提
供と心理社会的支援を行うことの大切さを教えていただきました。脂肪酸代謝異常症国際ネットワーク

（INFORM）会議の報告における、「できないこと」より「できること」に目を向けるというメッセージ
は、疾患をもつ子どもたちの生活を支えるうえでとても大切な視点であると感じました。一方、特殊ミ
ルクの供給体制については、治療に不可欠なものでありながら、企業の社会貢献に大きく依存している
現状が示され、現状に対する強い危機感を共有していただきました。持続可能な制度設計の必要性を考
えさせられます。

拡大スクリーニングに向けた取り組みとしては、こども家庭庁からは実証事業の進捗状況のご報告や、
SMA患児により早く治療を届けるための医療体制についてのご寄稿、SCIDの実証事業進捗のご報告、
副腎白質ジストロフィーのスクリーニングから見えてきた検査・診療体制の現状と課題をご報告いただ
きました。さらに、各地区のNBSの現状と課題として、東北地区新生児マススクリーニングコンソー
シアム、沖縄県における拡大スクリーニング公費化、宮城県教習衛生協会での災害に強い検査室を目指
したBCPの取り組みをご紹介いただきました。地域ごとの工夫や課題は、全国でも共有できる内容で
大変参考になりました。

本号でも、患者家族の皆さまから貴重なご寄稿をいただきました。ムコネットTwinkle Daysの中井
まりさんからは、ムコ多糖症の診断、治療、そしてNBS拡大への願いについて、長年の歩みとともに
ご紹介いただきました。愛知県のN.R.さんからは、新生児マススクリーニングをきっかけに診断を受け
たご家族の経験を、当時の心境や現在までの日々の生活への思いとともに共有いただきました。また、
日本メープルシロップ尿症の会の藤原和子さん、MSUD患者で娘さんの栗山可菜子さんからは、これ
まで食事療法に向き合ってこられた様子や新しい治療法を切望するお気持ちをご寄稿いただきました。
皆さまの率直な言葉は、制度や医療を考える私たちにとって何より大切なメッセージであり、心より感
謝申し上げます。

今回のリレーエッセイは、いつも頼もしい中島葉子先生にご寄稿いただきました。NBSで見つけた
命を、その後どのように支えていくのか、そして次の世代へ医療をどうつないでいくのかを考えさせら
れる温かい内容でした。次のバトンがどなたに繋がるのか、楽しみにしています。
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