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本
会
は
そ
ん
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思
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で
１
９
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今
年
度
か
ら
は
、脊
髄
性
筋
委
縮
症
・
重
症
複
合
免
疫
不
全
症
・
B
細
胞
欠
損
症
の
3
疾
患
の
検
査
が
新
た
に
公
費
負
担
と
な
り
、

23
疾
患
の
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
検
査
が
無
料
で
受
け
ら
れ
る
よ
う
に
な
っ
て
い
ま
す
。

今
号
で
は
、関
係
者
か
ら
の
メ
ッ
セ
ー
ジ
や
新
た
に
加
わ
っ
た
疾
患
の
実
際
を
ご
紹
介
し
ま
す
。
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P10	 本会の取り組み

　日頃から、都の子供・子育て施策
にご理解とご協力を賜り、厚く御礼
申し上げます。
　先天性代謝異常等検査は、疾病を
早期に発見し、早期に治療を行うこ
とで障害を予防することを目的に、
これまで20疾患を対象として検査を
実施してきました。
　近年、早期発見・早期治療が可能
となった希少難治性疾患が増加して
おり、国も、令和５年度から重症複
合免疫不全症（SCID）と脊髄性筋
萎縮症（SMA）の２疾患について、
モデル的に検査を行う実証事業を開

　本会は全国に先駆けて1974年から
母子保健事業の一つとして先天性代
謝異常症の新生児マススクリーニン
グを開始し、東京都からの委託を受
けて20種類の疾患について検査をし
てきました。
　2023年４月からは20疾患に加えて

「拡大新生児スクリーニング」とし
てライソゾーム病の４疾患（ファブ
リー病、ポンぺ病、ムコ多糖症Ⅰ型、
ムコ多糖症Ⅱ型）と重症複合免疫不
全症（SCID）、B細胞欠損症（BCD）、
脊髄性筋萎縮症（SMA）について
任意による検査を開始しました。
　一方、2023年12月22日、こども家

始したところです。
　こうした疾患は、発症頻度が希少
でも、発症した場合は重篤な疾患と
なるため、新生児全員に対するスク
リーニング検査により、早期発見・
早期治療につなげることが重要で
す。

　このため都は、国の実証事業の対
象であるSCIDとSMAに加え、これ
らと同時に検査結果が判明するＢ細
胞欠損症（BCD）の計３疾患につ
いて、本年４月から新たに公費負担
として検査を開始いたしました。
　また、ライソゾーム病（LSD）の
一部疾患など、検査対象に追加すべ

庭庁の子ども未来戦略として、子ど
も・子育て支援「加速化プラン」が
閣議決定されました。その中で新生
児マススクリーニング検査の対象疾
患拡充について、早期の全国展開に
向けた支援を行うことが盛り込まれ
ています。

　東京都は、2024年４月からさらに
３つの疾患、SCID、BCD、SMAを
新たに検査対象に追加することを決
定しました。都はこども家庭庁の 

「新生児マススクリーニング検査に
関する実証事業」に参加し、検査に
よって得られた実証データをこども

き疾患についても、専門医の意見等
を聴きながら検討を進めておりま
す。
　すべての新生児が、早期発見や早
期治療により、治療効果が高いとさ
れる疾患について検査を受けられる
よう、先天性代謝異常等検査の一層
の充実に取り組んでまいります。
　引き続き、ご協力を賜りますよう、
よろしくお願い申し上げます。

家庭庁およびこども家庭庁の研究班
（但馬班）に提供することが公表さ
れています。本会は従来の20疾患に
SCID、BCD、SMAの３疾患を加え
た計23疾患を対象に、公費で検査を
開始したところです。
　今後、本会は公費の23疾患の検査
ならびに任意によるライソゾーム病
の検査を精度管理に留意しながら進
めてまいる所存です。どうぞよろし
くお願いいたします。

早期発見・早期治療のための
検査をすべての新生児に

新生児マススクリーニング検査の
拡充を進めます

東京都福祉局からのメッセージ

本会からのご挨拶

早期に発見・治療できる
疾患が増加

３疾患を公費負担に追加

1974年から検査を開始

山口  真
東京都福祉局長

久布白  兼行
東京都予防医学協会 理事長

精度管理に留意しつつ
対象を拡充
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　 　 　 　 　からのメッセージ関 連 団 体

　現在、東京都医師会も生涯を通じ
た予防医療、すなわち周産期から老
年期に至るまで、連続した健診事業
の充実に行政とともに力を入れてい
るところです。
　新生児マススクリーニング事業は、
数は少ないものの一見正常に見えて、
種々の代謝異常を抱えて生まれてく
る新生児に対して、症状が現れない
うちにチェックするという、ある意
味では最も早期に行われている予防
医療・検診事業といえるでしょう。

最も早期の
予防医療・検診事業

健診事業の充実に
力を入れています

　今まで20の疾患についてマススク
リーニングが行われていましたが、
東京都予防医学協会で拡大新生児ス
クリーニング検査（有料）として行
われていた７疾患のうち、2024年度
からは新たに３つの疾患（脊髄性筋
萎縮症、重症複合免疫不全症、B細
胞欠損症）がこの事業に加わって、
23の疾患について無料で受けられる
ようになりました。
　2023年10月には、B細胞欠損症の
一つであるＸ連鎖無ガンマグロブリ
ン血症の患者が東京都で初めて見つ
かり、無症状のまま治療を開始でき
たということで、この事業の重要性
が証明されています。

　少子化が進む中、こうした事業を
通じて未然に疾患の発症を防いでい
く取り組みは極めて重要であり、東
京都予防医学協会の今後の事業展開、
継続、発展を大いに期待します。

今後の事業展開に
期待します

尾﨑  治夫
東京都医師会 会長

　今年度から、従来の「新生児マス
スクリーニング検査」に加え、公費
負担で新たな３疾患（脊髄性筋委縮
症・重症複合免疫不全症・Ｂ細胞欠
損症）のマススクリーニング検査が
施行されることになりました。
　早期発見によるこれらの疾患への
対応は、当該疾患の子どもたちの明
るい未来に貢献できるはずです。
　とはいえ、検査結果が活用されず、
診断に結びつかなければ治療開始が

早期治療開始のために
啓発活動を行います

子どもたちの
明るい未来に貢献

遅れる可能性があり、結局、検査疾
患の追加も宝の持ち腐れになってし
まいます。ましてや、早期の治療介
入が必要な疾患もあり、検査結果の
迅速な判断、それに伴う早期の治療
開始は必須です。

　小児科医会としては新生児マスス
クリーニング検査に新たに加わった
３疾患、加えて従来から検査が行わ
れている疾患について小児科医や一
般の方向けの啓発が重要だと考えて

います。
　具体的には小児科医や医療関係者
に向けて、ホームページ、学術講演
会、当会雑誌などを用いて、一般の
方には市民公開フォーラムやホーム
ページを通じて情報発信を行ってい
きたいと考えています。さらに、産
婦人科を含めて、他科との連携強化
によりスクリーニング検査の啓発と
充実を図っていく所存です。

他科との連携強化で
取り組みの充実を図る

塙  佳生
東京小児科医会 会長

　東京都福祉局子供・子育て支援部
より、東京都医師会を通じて東京都
先天性代謝異常等検査における対象
疾患に2024（令和６）年４月から３
疾患を都独自に加えるとの通知があ
りました。
　東京都は重症複合免疫不全症

（SCID）、Ｂ細胞欠損症（BCD)、脊
髄性筋萎縮症（SMA）の３疾患を
加え、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
へ参加と、その精査医療機関を募集

実証事業の成功を
切に期待

難病が難病でなくなる
世界への確実な一歩

公費検査対象への追加を
大変喜ばしく思います

新たに３疾患が加わる

するとのことでした。東京都予防医
学協会はこの実証事業へ協力され都
民と医療機関の信頼を勝ち得てくだ
さるものと確信いたしております。

　SCIDは５万人に１人の発症率で
すが重症感染症の罹患率が高く、
BCDはＢリンパ球ができないため
抗体産生ができず非常に易感染性で
す。SMAは２万人に１人の罹患率
で全身の筋力低下を起こします。い
ずれも無治療であれば１から２歳頃
までには死亡する可能性が高いとさ

れていますが、このスクリーニング
検査により発症前に治療開始できれ
ば救うことが可能となり、その意義
は計り知れません。
　この度の実証事業によりその有効
性が実証されますことを切に期待し
ております。東京産婦人科医会会員
の分娩取り扱い施設におかれまして
もその意義を十分にご理解の上ご協
力賜りますようお願いする次第です。

発症前治療で
救命が可能に

松本  和紀
東京産婦人科医会 会長

　「SMA（脊髄性筋萎縮症）家
族の会」※は、SMA患者・家族
を中心に1999年に創設され、医
療アドバイザー等を含めた約
300組で構成されています。会
員相互の知識および経験の共有、
SMAに特有の問題解決や治療
研究の促進等を目的に活動を継
続し、今年で25周年を迎えます。
　SMAは重度の身体機能障害

　このたび新生児マススクリー
ニング検査に追加された重症複
合免疫不全症（SCID）および
Ｂ細胞欠損症（BCD）は原発
性免疫不全症候群（PID）の一
種です。当会は1991年の発足以
来、PID患者と家族のQOL向上
をめざしてさまざまな活動を行
ってきました。
　PIDは生まれつき免疫系の機

を伴う難病ですが、2017年以降、新薬が次々と発売
され、早期（未発症含む）に治療を行うことで症状
を防ぎ、予後の劇的な改善を期待できるようになり
ました。一方で、２万出生に１人という希少疾患の
ため早期発見が非常に困難で、診断の遅れによる症
状の進行が著しいことが課題です。
　検査の公費化は、難病が難病でなくなる世界への
確実な一歩です。すべての新生児に無償で検査が提
供され、SMAの赤ちゃんを一人も取りこぼすこと
なく早期治療につなげ、健やかな成長を見守ってい
ける社会になることを願ってやみません。

能がうまく働かない病気の総称です。多くのPIDで
は感染症に罹りやすいこと、そして、感染症が重症
化しやすいことが特徴です。希少な疾患ゆえに診断
が難しく、診断時には反復する感染症によって呼吸
器などに不可逆なダメージを受けQOLが低下してい
ることも珍しくありません。患者のQOLの向上には
早期診断、そして早期の治療開始が不可欠です。
　SCIDおよびBCDが公費検査の対象へ追加された
ことで、いち早く診断が可能になったことを大変喜
ばしく思います。将来的にはより多くのPIDが新生
児マススクリーニングで診断可能となることを祈っ
てやみません。

大山  有子
SMA（脊髄性筋萎縮症）
家族の会 会長

木村  俊
PIDつばさの会 理事長

※�SMA家族の会のホームページ「チームいっちに」には、検査陽性者
の家族向けの説明資材や、早期治療に至った赤ちゃんの保護者体験
談などを掲載。https://smahpproject.wixsite.com/nbs12

東京産婦人科医会からのメッセージ

PID患者会からのメッセージ SMA患者会からのメッセージ

東京都医師会からのメッセージ

東京小児科医会からのメッセージ
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原
発
性
免
疫
不
全
症

（
Ｐ
Ｉ
Ｄ
）

新
た
に
加
わ
っ
た
疾
患

脊
髄
性
筋
萎
縮
症

（
Ｓ
Ｍ
Ａ
）

新
た
に
加
わ
っ
た
疾
患

　

脊
髄
性
筋
萎
縮
症
（
Ｓ
Ｍ
Ａ
）
は
、
脊
髄

運
動
神
経
細
胞
の
変
性
に
よ
り
筋
肉
が
動
か

　

重
症
複
合
免
疫
不
全
症
（
Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
）
は
、

Ｔ
細
胞
欠
損
に
よ
る
疾
患
で
あ
り
、
抗
体
産

生
不
全
症
も
伴
う
た
め
、「
複
合
」
免
疫
不

全
症
と
呼
ば
れ
て
い
ま
す
。
Ｂ
細
胞
欠
損
症

（
Ｂ
Ｃ
Ｄ
）
は
、
抗
体
産
生
を
担
う
Ｂ
細
胞

が
欠
損
し
て
い
る
疾
患
で
、
代
表
的
な
疾
患

が
ブ
ル
ト
ン
型
Ｘ
連
鎖
無
γ
グ
ロ
ブ
リ
ン
血

症
（
Ｘ
Ｌ
Ａ
）
で
す
。
そ
れ
ぞ
れ
の
原
因
遺

伝
子
は
、
20
種
類
以
上
あ
る
い
は
10
種
類
以

上
知
ら
れ
て
い
ま
す
。
Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
全
体
と
し

て
は
、
約
５
万
出
生
に
１
人
の
疾
患
で
あ
る

こ
と
が
、
ア
メ
リ
カ
な
ど
の
新
生
児
ス
ク
リ

ー
ニ
ン
グ
の
結
果
、
明
ら
か
に
な
っ
て
い
ま

す
が
、
Ｂ
Ｃ
Ｄ
の
真
の
頻
度
は
不
明
で
す
。

　

Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
は
、
根
治
療
法
で
あ
る
造
血
細

胞
移
植
な
し
に
は
、
１
歳
ま
で
に
命
を
失
う

予
後
不
良
の
疾
患
で
あ
り
、
Ｂ
Ｃ
Ｄ
は
、
乳

幼
児
期
に
、
細
菌
・
ウ
イ
ル
ス
の
反
復
・
重

症
化
を
来
す
疾
患
で
す
。
Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
に
対
し

て
は
、
骨
髄
移
植
、
臍
帯
血
移
植
な
ど
の
造

血
細
胞
移
植
が
有
効
で
あ
り
、
Ｂ
Ｃ
Ｄ
に
対

し
て
は
免
疫
グ
ロ
ブ
リ
ン
補
充
療
法
が
有
効

で
す
。

　

Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
、
Ｂ
Ｃ
Ｄ
を
代
表
と
す
る
原
発

性
免
疫
不
全
症
（
Ｐ
Ｉ
Ｄ
）
は
、
感
染
症
に

罹
患
す
る
こ
と
で
診
断
に
つ
な
が
り
ま
す
が
、

重
症
感
染
症
を
来
し
、
Ｉ
Ｃ
Ｕ
に
入
室
す
る

子
や
、
反
復
感
染
症
で
耳
鼻
科
通
い
を
し
て

い
る
子
な
ど
を
見
て
も
、
よ
ほ
ど
知
識
が
な

い
と
Ｐ
Ｉ
Ｄ
を
疑
わ
な
い
の
で
は
な
い
か
と

思
い
ま
す
。
さ
ら
に
、
生
ワ
ク
チ
ン
で
あ
る

ロ
タ
ウ
イ
ル
ス
ワ
ク
チ
ン
や
Ｂ
Ｃ
Ｇ
、麻
疹
・

風
疹
・
水
痘
・
お
た
ふ
く
か
ぜ
ワ
ク
チ
ン
は
、

健
常
者
に
は
有
益
で
す
が
、
Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
、
Ｂ

Ｃ
Ｄ
患
者
に
と
っ
て
は
有
害
で
す
。
ま
た
、

最
初
の
感
染
が
、
ニ
ュ
ー
モ
シ
ス
チ
ス
肺
炎

や
Ｃ
Ｍ
Ｖ
感
染
症
、
肺
炎
球
菌
感
染
症
だ
っ

た
場
合
、
命
に
関
わ
り
ま
す
。
こ
う
し
た
感

染
症
を
避
け
、
安
全
に
造
血
細
胞
移
植
を
行

な
く
な
る
疾
患
で
す
。
Ｓ
Ｍ
Ｎ
１
遺
伝
子
の

変
化
に
よ
る
運
動
神
経
の
生
存
に
必
要
な
Ｓ

Ｍ
Ｎ
蛋
白
質
の
欠
乏
が
原
因
で
す
。

　

Ⅰ
型
は
新
生
児
期
か
ら
乳
児
期
に
発
症
、

人
の
出
生
1
万
人
に
０
・
51
人
、
つ
ま
り

２
万
人
に
１
人
の
頻
度
で
Ｓ
Ｍ
Ａ
を
も
つ
赤

ち
ゃ
ん
が
生
ま
れ
ま
す
。
確
定
診
断
後
、
気

管
切
開
・
人
工
呼
吸
器
か
、
緩
和
ケ
ア
を
受

け
つ
つ
看
取
る
か
、
と
い
う
幼
い
わ
が
子
の

意
志
確
認
が
で
き
な
い
ま
ま
、
親
も
、
医
療

サ
イ
ド
も
厳
し
い
選
択
を
求
め
ら
れ
る
時
代

が
続
い
て
き
ま
し
た
。

　

近
年
、
３
種
類
の
薬
に
健
康
保
険
適
用
が

認
め
ら
れ
、
治
療
と
発
症
予
防
が
可
能
と
な

り
、
発
症
前
に
治
療
を
受
け
た
児
が
順
調
に

成
長
・
発
達
す
る
よ
う
に
な
り
ま
し
た
。

　

Ｓ
Ｍ
Ａ
の
治
療
開
発
に
よ
り
、早
期
発
見
・

治
療
の
重
要
性
が
認
識
さ
れ
、
発
症
前
ま
た

は
発
症
後
１
週
間
以
内
の
治
療
が
理
想
と
さ

れ
ま
す
。
し
か
し
、
臨
床
現
場
で
は
見
落
と

さ
れ
て
し
ま
う
場
合
も
少
な
く
あ
り
ま
せ
ん
。

発
症
前
の
診
断
・
治
療
の
た
め
に
は
Ｎ
Ｂ
Ｓ

検
査
が
有
効
で
す
（
図
）。

う
た
め
に
は
、
感
染
症
罹
患
前
の
診
断
、
す

な
わ
ち
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
が
有
用
と

考
え
、
20
年
前
に
研
究
を
始
め
、
２
０
０
９

年
に
Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
を
、

２
０
１
１
年
に
Ｂ
Ｃ
Ｄ
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
を

開
発
し
ま
し
た
。
さ
ら
に
、
画
期
的
な
治
療

法
（
核
酸
医
薬
、
遺
伝
子
治
療
、
低
分
子
化

合
物
）
の
承
認
に
よ
っ
て
、
脊
髄
性
筋
萎
縮

症
が
治
療
可
能
な
疾
患
と
な
っ
た
た
め
、
３

疾
患
・
病
型
を
検
査
す
る
方
法
を
実
用
化
し

ま
し
た
。
そ
の
後
、
Ａ
Ｍ
Ｅ
Ｄ
研
究
班
を

２
０
１
９
年
度
か
ら
組
織
し
、
分
担
研
究
者

の
先
生
方
の
自
治
体
を
中
心
に
、
拡
大
新
生

児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
を
全
国
へ
普
及
し
て
い

き
ま
し
た
。
昨
年
度
、
患
者
会
の
皆
さ
ん
の

後
押
し
と
、こ
ど
も
家
庭
庁
の
創
設
に
よ
り
、

国
の
補
正
予
算
と
自
治
体
予
算
と
し
て
20
億

円
が
つ
き
、
13
府
県
で
の
公
費
化
に
よ
る
実

証
事
業
が
開
始
さ
れ
、
今
年
度
に
は
30
～

40
万
人
の
赤
ち
ゃ
ん
が
恩
恵
を
受
け
る
こ
と

に
な
り
ま
し
た
。
な
お
、
東
京
都
は
今
年
度

独
自
予
算
が
６
億
円
つ
き
、
公
費
で
の
ス
ク

　

Ｎ
Ｂ
Ｓ
検
査
提
供
機
関
に
お
い
て
、
保
護

者
に
あ
ら
か
じ
め
説
明
す
る
こ
と
は
当
然
で

必
須
で
す
。
十
分
な
説
明
な
し
に
赤
ち
ゃ
ん

が
Ｎ
Ｂ
Ｓ
検
査
で
陽
性
の
場
合
に
は
、
保
護

者
は
受
容
し
が
た
く
な
る
可
能
性
が
あ
り
ま

す
。
速
や
か
な
確
定
診
断
―
―
遺
伝
学
的
検

査
が
必
要
で
す
。

　

診
断
が
確
定
し
た
際
に
は
、
遺
伝
カ
ウ
ン

セ
リ
ン
グ
を
含
む
疾
患
・
治
療
に
関
す
る
情

報
提
供
、
疾
患
へ
の
対
応
・
支
援
な
ど
が
重

要
で
す
。
治
療
開
始
ま
で
の
期
間
（
時
間
）

が
そ
の
赤
ち
ゃ
ん
の
運
動
発
達
予
後
に
影
響

し
ま
す
。
治
療
開
始
ま
で
を
可
能
な
限
り
早

く
す
る
こ
と
、
理
想
的
に
は
１
週
間
以
内
、

現
実
的
に
は
生
後
１
ヵ
月
ま
で
の
治
療
が
目

標
で
す
。

　

新
生
児
期
に
遺
伝
子
治
療
を
受
け
て
も
成

人
ま
で
効
果
が
続
か
な
い
か
危
惧
さ
れ
て
い

ま
す
。
経
過
観
察
を
し
て
発
病
し
た
時
に
治

療
を
す
れ
ば
よ
い
の
か
、
未
だ
コ
ン
セ
ン
サ

ス
は
あ
り
ま
せ
ん
。
こ
の
よ
う
な
問
題
点
を

認
識
し
、
多
施
設
で
共
有
し
、
解
決
す
る
た

め
に
は
、
Ｎ
Ｂ
Ｓ
陽
性
者
の
全
例
登
録
と
長

期
に
わ
た
る
観
察
、
長
期
サ
ー
ベ
イ
ラ
ン
ス

体
制
が
求
め
ら
れ
ま
す
。
著
者
ら
は
国
の
難

病
プ
ラ
ッ
ト
フ
ォ
ー
ム
と
連
携
し
た
Ｓ
Ｍ
Ａ

登
録
組
織
Ｓ
Ｍ
Ａ
Ｒ
Ｔ
コ
ン
ソ
ー
シ
ア
ム

（https://w
w

w
.sm

a-rt.org/

）
を
立
ち
上

げ
て
、
登
録
の
方
や
主
治
医
と
の
連
携
の
体

制
を
作
っ
て
お
り
ま
す
。

脊
髄
性
筋
萎
縮
症
と
は

Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
・
Ｂ
Ｃ
Ｄ
と
は

今
後
の
課
題
と
展
望

新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ

（
Ｎ
Ｂ
Ｓ
）
検
査
の
目
的
と
意
義

ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
検
査
の

目
的
と
意
義

今井  耕輔
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③診断・登録

リ
ー
ニ
ン
グ
が
可
能
と
な
り
ま
し
た（
図
）。

　

２
０
１
１
年
、
ニ
ュ
ー
ヨ
ー
ク
で
行
わ
れ

た
国
際
患
者
会
で
、
野
々
山
恵
章
防
衛
医
大

小
児
科
名
誉
教
授
は
次
の
よ
う
に
演
説
さ
れ

ま
し
た
。「
免
疫
不
全
症
の
子
が
感
染
症
な

し
に
診
断
さ
れ
、
遺
伝
子
治
療
を
受
け
る
未

来
を
私
は
夢
見
て
い
る
」
と
。
そ
の
夢
の
半

分
が
、
さ
ま
ざ
ま
な
方
々
の
ご
協
力
に
よ
り

日
本
で
実
現
し
つ
つ
あ
り
ま
す
。
全
国
で
の

ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
の
実
現
、
そ
し
て
遺
伝
子

治
療
の
実
現
に
向
け
て
、
研
究
と
社
会
実
装

を
若
い
世
代
と
と
も
に
進
め
て
い
き
、
患
者

さ
ん
た
ち
の
予
後
の
向
上
に
つ
な
げ
た
い
と

思
い
ま
す
。

今
後
の
展
望
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図

次
第
に
手
足
を
動

か
せ
ず
ミ
ル
ク
も

飲
め
ず
、
呼
吸
筋

も
動
か
ず
人
工
呼

吸
器
な
し
で
は
２

歳
ま
で
に
95
％
が

死
亡
し
ま
す
。
Ⅱ

型
は
生
涯
立
ち
、

歩
く
こ
と
が
で
き

ま
せ
ん
。
Ⅲ
型
で

は
次
第
に
歩
け
な

く
な
り
多
く
は
車

椅
子
の
生
活
と
な

り
ま
す
。
Ⅳ
型
は

成
人
発
症
で
す
。

　

患
者
さ
ん
の
83

％
は
２
歳
ま
で
の

発
症
で
す
。
日
本
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ク
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追
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検
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採
血
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治
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Ｍ
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Ｍ
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Ｍ
Ａ
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「
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
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
検
査
で
発
見
さ
れ
る
病
気
は
、
生
ま
れ

て
か
ら
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
い
た

め
、本
検
査
を
受
検
し
て
初
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
。
２
０
２
３
年
度
に
本
会
が
導
入

し
た
対
象
疾
患
は
、
ラ
イ
ソ
ゾ
ー
ム
病
（
Ｌ

Ｓ
Ｄ
）
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

　

本
検
査
は
、
本
会
が
産
科
医
療
施
設
か
ら

検
査
を
受
託
契
約
の
う
え
、
検
査
費
用
は
保

護
者
負
担
で
実
施
し
て
い
ま
す
。検
査
に
は
、

Ｃ
Ｉ
Ｄ
）
と
Ｂ
細
胞
欠
損
症
（
Ｂ
Ｃ
Ｄ
）、

そ
し
て
脊
髄
性
筋
萎
縮
症
（
Ｓ
Ｍ
Ａ
）
で
す

（
表
）。
そ
れ
ぞ
れ
の
病
気
の
国
内
の
発
生
頻

度
は
１
万
人
か
ら
10
万
人
に
１
人
と
稀
な
病

気
で
す
が
、
知
ら
ず
に
い
る
と
、
救
命
が
困

難
に
な
っ
た
り
、
障
害
を
来
す
場
合
が
あ
る

重
篤
な
病
気
で
す
。
病
気
の
詳
し
い
解
説
は

本
誌
（
２
０
２
０
年
・
２
０
２
２
年
・

２
０
２
３
年
夏
号
で
特
集
）
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
。

　

検
査
の
導
入
に
あ
た
り
２
年
間
の
試
験
研

究
を
実
施
し
、検
査
の
精
度
な
ら
び
に
診
断
・

治
療
開
始
ま
で
の
体
制
の
適
正
性
を
検
証
し

ま
し
た
。
そ
し
て
、
２
０
２
３
年
４
月
よ
り

有
償
（
オ
プ
シ
ョ
ン
）
に
よ
る
拡
大
新
生
児

ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
検
査
を
開
始
し
ま
し
た
。

今
回
、
有
償
検
査
開
始
か
ら
１
年
間
の
検
査

成
績
と
今
後
の
展
望
に
つ
い
て
述
べ
た
い
と

思
い
ま
す
。

赤
ち
ゃ
ん
の
か
か
と
か
ら
採
取
し
た
血
液
を

専
用
の
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
。
公
費

の
新
生
児
マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
で
は
都
内

で
分
娩
を
行
う
２
０
０
も
の
産
科
医
療
施
設

か
ら
乾
燥
ろ
紙
血
液
が
送
ら
れ
て
き
ま
す
が
、

２
０
２
４
年
３
月
末
の
時
点
で
そ
の
半
数
、

１
０
０
施
設
（
50
％
）
か
ら
検
査
を
受
託
し
、

２
万
４
６
７
５
人
の
新
生
児
の
検
査
を
実
施

し
ま
し
た
。

　

ろ
紙
血
液
中
の
微
量
成
分
を
検
査
す
る
に

あ
た
り
、
Ｌ
Ｓ
Ｄ
で
は
各
疾
患
の
原
因
と
な

る
酵
素
の
働
き
の
強
さ
（
酵
素
活
性
）
を
タ

ン
デ
ム
質
量
分
析
計
と
い
う
分
析
装
置
で
測

定
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
知
ら
れ
る
よ
う
に
な
っ
た
Ｐ
Ｃ
Ｒ
検
査

を
応
用
し
た
方
法
に
よ
り
測
定
し
ま
す
。

　

そ
の
結
果
、対
象
と
な
る
疾
患
で
再
検
査
＊1

と
な
っ
た
児
が
２
０
２
例
（
再
採
血
率
０
・

82
％
）で
１
２
２
人
に
１
人
の
割
合
で
あ
り
、

精
密
検
査
＊2 

判
定
と
な
っ
た
児
が
57
例
（
精

査
率
０
・
23
％
）
で
４
３
３
人
に
１
人
の
割

合
で
し
た
。

　

こ
の
精
密
検
査
の
内
訳
は
Ｌ
Ｓ
Ｄ
が
40
例
、

Ｐ
Ｉ
Ｄ
が
16
例
、
Ｓ
Ｍ
Ａ
が
１
例
で
し
た
。

開
始
か
ら
１
年
余
り
で
、
こ
の
中
か
ら
合
計

５
例
の
患
児
（
ポ
ン
ペ
病
、
ム
コ
多
糖
症
Ⅰ

型
、
Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
、
Ｂ
細
胞
欠
損
症
、
Ｓ
Ｍ
Ａ

各
１
例
ず
つ
）
が
発
見
さ
れ
ま
し
た
。
こ
れ

ら
の
中
に
は
、
治
療
開
始
ま
で
の
日
数
が
予

後
に
大
き
く
影
響
す
る
病
気
も
あ
り
ま
す
が
、

専
門
医
療
機
関
と
の
密
な
協
力
体
制
に
よ
っ

て
、
早
期
に
診
断
さ
れ
て
無
症
状
の
う
ち
に

治
療
が
開
始
さ
れ
ま
し
た
。

　

私
た
ち
が
掲
げ
る
「
失
わ
ず
に
す
む
命
を

救
う
」ミ
ッ
シ
ョ
ン
を
達
成
す
る
た
め
に
は
、

オ
プ
シ
ョ
ン
に
よ
る
限
定
的
な
集
団
に
ス
ク

リ
ー
ニ
ン
グ
を
行
う
の
で
は
な
く
、
生
ま
れ

て
く
る
す
べ
て
の
赤
ち
ゃ
ん
に
対
し
平
等
に

検
査
が
実
施
さ
れ
る
こ
と
が
望
ま
れ
ま
す
。

特
集
に
掲
載
さ
れ
て
い
る
通
り
、
Ｐ
Ｉ
Ｄ
と

Ｓ
Ｍ
Ａ
は
、
東
京
都
の
全
国
的
に
も
先
進
的

な
政
策
に
よ
り
、
２
０
２
４
年
４
月
か
ら
都

内
で
出
生
し
た
す
べ
て
の
赤
ち
ゃ
ん
に
つ
い

て
公
費
に
よ
る
検
査
が
開
始
さ
れ
ま
し
た
。

対
象
疾
患
の
拡
充
は
大
変
喜
ば
し
い
こ
と
で

あ
り
、
有
償
検
査
の
ま
ま
継
続
と
な
っ
た
Ｌ

Ｓ
Ｄ
に
つ
い
て
も
、
東
京
都
で
は
公
費
化
に

向
け
て
検
討
を
進
め
て
い
ま
す
。
こ
う
し
た

取
り
組
み
は
、
本
誌
（
２
０
２
４
年
春
号
）

で
ご
紹
介
し
た
「
東
京
都
新
生
児
ス
ク
リ
ー

ニ
ン
グ
コ
ン
ソ
ー
シ
ア
ム
」
な
ど
で
協
議
さ

れ
て
お
り
、
医
療
機
関
、
行
政
、
私
た
ち
検

査
機
関
が
と
も
に
手
を
取
り
合
っ
て
公
共
の

福
祉
に
大
き
く
貢
献
で
き
る
シ
ス
テ
ム
を
作

り
上
げ
よ
う
と
し
て
い
ま
す
。
す
べ
て
の
赤

ち
ゃ
ん
が
健
康
に
育
つ
こ
と
を
願
っ
て
、
私

た
ち
は
こ
れ
か
ら
も
検
査
精
度
や
新
生
児
ス

ク
リ
ー
ニ
ン
グ
全
体
の
質
的
向
上
を
め
ざ
し

て
全
力
で
取
り
組
ん
で
ま
い
り
ま
す
。

本
会
の
体
制
に
つ
い
て

検
査
の
受
託
状
況

検
査
成
績

今
後
の
展
望

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。

２
０
２
３
年
度
に
ス
タ
ー
ト
し
た

拡
大
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
検
査
の

成
績
と
今
後
の
展
望
に
つ
い
て

母
子
保
健
検
査
部

小
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
科

渡
辺
和
宏
、
石
毛
信
之
＊1　1回目の検査で目安となる基準を超えたため、もう一度確認のために行う検査
＊2　専門医療機関で行う詳しい検査

本
会
の
取
り
組
み

表 本会で導入した拡大新生児スクリーニング検査の
対象疾患と国内発生頻度

疾患名 発生頻度

ライソゾーム病
（LSD）

ファブリー病※ 1:1万

ポンペ病 1:10～20万

ムコ多糖症I型 1:10万

ムコ多糖症II型 1:5万

原発性免疫不全症
（PID）

重症複合免疫不全症（SCID） 1:4～7.5万

B細胞欠損症
（X連鎖無ガンマグロブリン血症）
（BCD）

1:10万

脊髄性筋萎縮症（SMA） 1～2：10万

出典
小児慢性特定疾病情報センター	 https://www.shouman.jp
日本マススクリーニング学会	 https://www.jsms.gr.jp
日本先天代謝異常学会	 https://jsimd.net
日本小児内分泌学会	 https://jspe.umin.jp/index.html
注：出典により発生頻度の記載に若干差異があることをご了承ください。

※男児のみ検査
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