
「
拡
大
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
検
査
」
と

は
、
自
治
体
が
検
査
の
実
施
主
体
と
な
っ
た

公
費
に
よ
る
新
生
児
マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ

（
ア
ミ
ノ
酸
代
謝
異
常
症
な
ど
20
疾
患
が
対

象
）
に
加
え
て
、
早
期
の
発
見
と
治
療
開
始

に
よ
る
効
果
を
期
待
さ
れ
て
い
る
疾
患
を
対

象
と
し
た
新
し
い
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ

の
こ
と
を
指
し
ま
す
。

本
会
が
導
入
し
た
こ
の
検
査
の
対
象
疾
患

は
、
ラ
イ
ソ
ゾ
ー
ム
病（
Ｌ
Ｓ
Ｄ
）〈
本
誌

２
０
２
０
年
夏
号
で
特
集
〉
４
疾
患
と
、
原

発
性
免
疫
不
全
症（
Ｐ
Ｉ
Ｄ
）
の
う
ち
重
症

複
合
免
疫
不
全
症（
Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
）
と
Ｂ
細
胞

欠
損
症（
Ｂ
Ｃ
Ｄ
）、
そ
し
て
脊
髄
性
筋
委
縮

症（
Ｓ
Ｍ
Ａ
）〈
本
誌
２
０
２
２
年
夏
号
で
特

集
〉
で
す（
表
）。

検
査
導
入
ま
で
の
簡
単
な
経
緯
に
つ
い
て

は
本
誌
２
０
２
２
年
夏
号
で
触
れ
ま
し
た
。

今
回
は
、
そ
の
後
開
始
し
た
拡
大
新
生
児
ス

ク
リ
ー
ニ
ン
グ
検
査
の
試
験
研
究
の
成
績
を

紹
介
す
る
と
と
も
に
、
こ
の
検
査
の
今
後
の

発
展
性
に
つ
い
て
述
べ
た
い
と
思
い
ま
す
。

な
お
、
こ
の
試
験
研
究
は
、
複
数
の
産
科

医
療
機
関
の
ご
協
力
を
得
て
実
施
し
た
も
の

で
、
本
会
な
ら
び
に
協
力
機
関
の
倫
理
委
員

会
承
認
の
下
、検
査
の
精
度
な
ら
び
に
診
断
・

治
療
開
始
ま
で
の
体
制
の
適
正
性
の
検
証
な

ど
を
目
的
と
し
て
実
施
し
ま
し
た
。

Ｌ
Ｓ
Ｄ
は
、
か
ら
だ
の
中
に
脂
質
な
ど
の

老
廃
物
が
処
理
さ
れ
ず
に
溜
ま
っ
て
し
ま
う

た
め
、
心
不
全
、
脳
梗
塞
、
腎
不
全
な
ど
を

発
症
し
、
多
く
の
臓
器
に
障
害
を
来
た
す
病

気
の
総
称
で
、
新
生
児
期
早
期
に
治
療
を
開

始
し
な
い
と
救
命
が
困
難
な
病
気
も
あ
り
ま

す
。Ｐ

Ｉ
Ｄ
は
、
生
ま
れ
つ
き
細
菌
や
ウ
イ
ル

ス
に
対
す
る
抵
抗
力
が
低
下
す
る
病
気
で
、

感
染
症
を
繰
り
返
し
ま
す
。
こ
の
病
気
の
患

者
が
そ
れ
と
知
ら
ず
に
ロ
タ
ウ
イ
ル
ス
な
ど

の
ワ
ク
チ
ン
を
接
種
す
る
と
、
重
篤
な
副
作

用
を
発
症
す
る
場
合
が
あ
り
、
こ
れ
を
避
け

る
に
は
予
防
接
種
前
に
診
断
す
る
必
要
が
あ

り
ま
す
。

Ｓ
Ｍ
Ａ
は
、
生
ま
れ
て
か
ら
徐
々
に
全
身

を
タ
ン
デ
ム
質
量
分
析
計
と
い
う
分
析
装
置

を
使
用
し
て
測
定（
タ
ン
デ
ム
質
量
分
析
法
）

し
ま
す
。
ま
た
、
Ｐ
Ｉ
Ｄ
・
Ｓ
Ｍ
Ａ
の
検
査

は
、
新
型
コ
ロ
ナ
ウ
イ
ル
ス
感
染
症
に
よ
っ

て
よ
く
知
ら
れ
る
よ
う
に
な
っ
た「
Ｐ
Ｃ
Ｒ

検
査
」
を
応
用
し
た
方
法
で
検
査
し
ま
す
。

試
験
研
究
の
結
果
、
対
象
と
な
る
病
気
の

疑
い
で
精
密
検
査
と
な
っ
た
数
は
９
例（
要

精
査
率
０
・
82
％
）
で
し
た
。
９
例
の
内
訳

は
、
Ｌ
Ｓ
Ｄ
が
４
例
、
Ｐ
Ｉ
Ｄ
が
２
例
、
Ｓ

Ｍ
Ａ
が
３
例
で
し
た
。
皆
さ
ん
専
門
医
療
機

関
を
受
診
し
て
い
た
だ
き
、
診
断
の
た
め
の

詳
し
い
検
査
を
行
っ
た
結
果
、
こ
の
中
か
ら

対
象
疾
患
の
患
者
と
診
断
さ
れ
た
方
は
あ
り

ま
せ
ん
で
し
た
。
正
常
と
診
断
さ
れ
た
方
の

中
に
は
他
の
基
礎
疾
患
や
お
薬
の
影
響
で
一

時
的
に
陽
性
と
な
っ
た
方
も
い
ら
っ
し
ゃ
い

ま
し
た
。

こ
の
試
験
研
究
を
通
し
て
、
検
査
そ
の
も

の
の
精
度
の
確
認
は
も
と
よ
り
、
診
断
に
至

る
ま
で
の
本
会
と
専
門
医
療
施
設
、
医
療
施

設
間
の
良
好
な
連
携
体
制
の
下
で
、
患
者
か

ど
う
か
を
迅
速
に
診
断
で
き
る
こ
と
を
確
認

し
ま
し
た
。
こ
れ
ら
の
成
果
を
元
に
、
本
会

で
は
２
０
２
３
年
４
月
か
ら
東
京
都
内
で
拡

大
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
の
有
償
検
査
を

開
始
す
る
こ
と
と
な
り
、
都
内
の
２
０
０
を

超
え
る
産
科
医
療
施
設
に
検
査
開
始
の
ご
案

内
を
い
た
し
ま
し
た
。

有
償
検
査
を
開
始
後
、
２
０
２
３
年
５
月

の
筋
力
の
低
下
が
進
行
す
る
病
気
で
、
呼
吸

に
関
わ
る
筋
肉
の
力
も
弱
く
な
る
た
め
、
生

涯
に
わ
た
る
人
工
呼
吸
管
理
が
必
要
で
す
。

新
生
児
早
期
に
診
断
し
て
治
療
を
開
始
す
る

こ
と
で
症
状
の
進
行
を
抑
え
、
通
常
の
日
常

生
活
を
送
れ
る
よ
う
に
な
り
ま
す
。

ど
の
病
気
も
、
生
ま
れ
て
す
ぐ
に
明
ら
か

な
症
状
が
あ
る
例
と
、
症
状
が
明
ら
か
で
は

な
い
例
が
あ
り
ま
す
。
症
状
が
明
ら
か
で
な

い
場
合
に
は
臨
床
所
見
の
み
で
診
断
す
る
こ

と
は
極
め
て
難
し
く
、
本
検
査
を
受
検
し
て

は
じ
め
て
早
期
診
断
、
そ
し
て
治
療
に
結
び

つ
け
る
こ
と
が
可
能
と
な
り
ま
す
。

な
お
、
そ
れ
ぞ
れ
の
病
気
に
つ
い
て
の
詳

し
い
解
説
は
本
誌「
拡
大
新
生
児
ス
ク
リ
ー

ニ
ン
グ
検
査
で
は
こ
ん
な
病
気
が
早
期
発
見

で
き
ま
す
！
」（
P
６
～
７
）
や
本
会
ホ
ー

ム
ペ
ー
ジ
、
な
ら
び
に
専
門
医
療
機
関
な
ど

の
ホ
ー
ム
ペ
ー
ジ
を
ご
覧
く
だ
さ
い
。

こ
の
検
査
で
は
公
費
の
新
生
児
マ
ス
ス
ク

リ
ー
ニ
ン
グ
と
同
じ
よ
う
に
、
赤
ち
ゃ
ん
の

か
か
と
か
ら
採
取
し
た
血
液
を
ろ
紙
に
染
み

込
ま
せ
て
乾
燥
さ
せ
た「
乾
燥
ろ
紙
血
液
」

を
使
用
し
ま
す
。

試
験
研
究
で
は
、
２
０
２
２
年
７
月
か
ら

２
０
２
３
年
３
月
ま
で
の
間
に
複
数
の
産
科

医
療
機
関
か
ら
い
た
だ
い
た
１
０
９
６
人
の

新
生
児
の
ろ
紙
血
液
を
検
査
し
ま
し
た
。
Ｌ

Ｓ
Ｄ
の
検
査
は
、
各
疾
患
の
原
因
と
な
る
血

液
中
の
酵
素
の
働
き
の
強
さ（
酵
素
活
性
）

末
の
時
点
で
40
以
上
の
産
科
医
療
施
設
か
ら

検
査
の
申
し
込
み
を
い
た
だ
い
て
お
り
、
検

査
委
託
の
受
託
は
日
ご
と
に
増
え
て
い
ま
す
。

ま
た
、
よ
り
多
く
の
疾
患
の
検
査
を
実
施

し
て
い
る
地
域
も
あ
り
、
今
後
は
東
京
都
で

も
検
査
の
対
象
疾
患
が
追
加
さ
れ
る
可
能
性

が
あ
り
ま
す
。

「
失
わ
ず
に
す
む
命
を
救
う
」、
こ
れ
は
本

会
が
新
生
児
マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
の
全
国

実
施
に
先
駆
け
て
開
始
し
た
１
９
７
４
年
以

降
、
ず
っ
と
続
い
て
き
た
ミ
ッ
シ
ョ
ン
で
あ

り
、
診
断
・
治
療
、
そ
し
て
検
査
技
術
の
発

展
と
と
も
に
対
象
疾
患
を
拡
大
し
な
が
ら
受

け
継
い
で
ゆ
く
べ
き
不
変
の
想
い
で
す
。

公
費
の
新
生
児
マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
は
、

私
た
ち
検
査
施
設
、
医
療
施
設
、
そ
し
て
行

政
と
が
、
と
も
に
手
を
取
り
合
っ
て
極
め
て

公
共
性
が
高
い
シ
ス
テ
ム
と
し
て
運
用
さ
れ

て
い
ま
す
。
拡
大
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ

検
査
に
お
い
て
も
同
様
で
あ
る
べ
き
で
、
現

在
の
よ
う
な
希
望
者
の
み
の
実
施
で
は
な
く
、

生
ま
れ
て
く
る
す
べ
て
の
新
生
児
が
同
一
の

検
査
を
受
け
る
こ
と
が
で
き
る
仕
組
み
こ
そ

が
本
来
の
姿
で
す
。
私
た
ち
は
東
京
都
で
生

ま
れ
る
す
べ
て
の
新
生
児
の
健
康
の
た
め
に
、

最
良
の
公
共
的
な
実
施
体
制
の
構
築
を
め
ざ

し
ま
す
。

拡
大
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
検
査
の

試
験
研
究
成
績
と
今
後
に
つ
い
て

本
会
の
取
り
組
み

本
会
の
体
制
に
つ
い
て

疾
患
と
検
査
の
意
義

検
査
法
と
試
験
研
究
の
成
績

今
後
の
展
望

対象疾患 検査法

ライソゾーム病
（LSD）

ファブリー病

タンデム質量分析法ポンペ病

ムコ多糖症I型

ムコ多糖症II型

原発性免疫不全症
（PID）

重症複合免疫不全症（SCID）

定量PCR法B細胞欠損症（BCD）

脊髄性筋萎縮症（SMA）

本会で導入した拡大新生児スクリーニング検査の対象疾患と検査法表

母
子
保
健
検
査
部 

小
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
科

石
毛
信
之

図 検査の流れ

結
果
通
知

採血 検査

保護者に本検査の説明を
十分行った上で、検査申
込書によって同意を得た
児のみに検査を実施して
ください。日齢4～6日
目に、拡大新生児スクリ
ーニング検査専用のろ紙
に採血してください。

乾燥後、専用の封筒にろ
紙血液を同封し、東京都
予防医学協会（以後、本
会）にお送りください。

本会に到着後、検査を行
います。受付後、2週間
程度で申込書に記載の医
療機関宛てに、結果をお
返しします。

再検査

検査結果を確かめるため
にもう一度検査を行いま
す。この際、検査費用は
かかりません（採血費用
は別）。

専門医療機関を紹介 

“専門医療機関”を紹介して、受診するよう
保護者へお伝えください。本会から専門医療
機関をご案内することも可能です。

正常

追加の検査はありません。1カ月検診などの
受診時に保護者に結果を通知してください。

精密検査

精密検査対象の疾患を診
断可能な“専門医療機関”
の受診が必要です。

郵送

●検査数値に影響を与えるため以下の注意点をお守りください

採血について
▶かかとから専用ろ紙に直接血液を滴下してください。
▶ヘパリンコートされた毛細管などを使用した血液採取はおやめください。

郵送について
▶採血・乾燥後、申込書兼専用ろ紙を24時間以内に郵送してください。
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