
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、治療薬の開発等により対象
疾患の追加の可能性が指摘されてい
ることから、国は、2023（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

事業を開始いたしました。
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
象である重症複合免疫不全症（SCID）
と脊髄性筋萎縮症（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、2024（令和６）年４月から
公費負担として検査を開始いたしま
した。

また、専門医の意見等を踏まえ、
ライソゾーム病（LSD）のうち、ポ
ンぺ病、ムコ多糖症Ⅰ型、ムコ多糖

症Ⅱ型についても、2025（令和７）
年３月から都独自に追加し、合計26
疾患について公費負担による検査を
実施しています。

今後も、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、医療機関等と連携し
ながら、先天性代謝異常等検査を着
実に実施してまいります。

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。

すべての新 生 児が
検 査を 受けられるように

東 京 都 福 祉 局からのメッセージ

髙 﨑  秀 之
東京都福祉局長

本会は全国に先駆けて1974年か
ら新生児マススクリーニングを開始
し、「失わずにすむ命を救う」とい
うミッションを掲げ、東京都から委
託を受けて検査を実施してまいりま
した。2023年度には公費20疾患に
加え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。

2024年度より上記６疾患のうち
ライソゾーム病３疾患とSCID、
BCD、SMAの計６疾患が段階的に
公費の新生児マススクリーニング検
査に追加され、都内で生まれたすべ
ての赤ちゃんが検査を受けられるこ
とになりました。

このように新生児マススクリーニ
ングの対象疾患が拡大する一方で、
課題も浮き彫りになっています。ス
クリーニングで「要精密検査」の場合、
どのように専門医や医療機関へ紹介
されるべきかなどについて、その必
要な情報が、検査機関・医療機関・

行政機関との間で十分に共有されて
いるとは言い難いことなどがあげら
れます。今後、東京都主催の先天性
代謝異常等検査連絡協議会や「東京
都新生児スクリーニングコンソーシ
アム」において、課題解決に向けた議
論が進むことを切望しております。

今後とも関係各位におかれまして
は、ご指導・ご協力のほどよろしく
お願い申し上げます。

新 生 児マススクリーニングの
さらなる発 展をめざして

本 会からのご挨 拶

久 布 白  兼 行
東京都予防医学協会 理事長

早期発見・治療で障害を予防

全国に先駆け
新生児マススクリーニングを開始

関係機関の連携推進が課題

東京都福祉局からのメッセージ

すべての新生児が
検査を受けられるように	
髙﨑	秀之
東京都福祉局長

本会からのご挨拶

新生児マススクリーニングの
さらなる発展をめざして
久布白	兼行
東京都予防医学協会 理事長

P.5

新たに加わった疾患

ポンペ病
小林	正久
東京慈恵会医科大学小児科学講座 准教授

P.6

新たに加わった疾患

ムコ多糖症Ⅰ型・Ⅱ型
小須賀	基通
国立成育医療研究センター
遺伝診療センター遺伝診療科 診療部長

P.7

本会の取り組みP.10

P.8 有償で受けられる検査

ファブリー病
東京都新生児スクリーニングコンソーシアム

命をつなぐ新生児スクリーニング
東京都アカデミアの連携
大石	公彦
東京慈恵会医科大学小児科学講座 担当教授

P.9

Index

公費負担の検査を次 追々加

［特集］

新生児
マススクリーニング

の現状と未来
公費負担の検査が

26疾患に！
かくれた病気をもつ赤ちゃんを早期発見・早期治療で救いたい。

本会では、1974年より都内で生まれる新生児のマススクリーニング検査を開始し、
精度管理や対象疾患の充実に努めてきました。

一方、国や都による検査の公費負担が年々拡充されてきています。
2024（令和6）年度には新たに6疾患が加わり、

現在26疾患が公費で、加えて希望者は1疾患が有償で、検査を受けられます。
今後もさらに検査体制を充実し、失わずにすむ命を救いたい。

関係者のそんな思いがこもった
新生児マススクリーニング検査についてご紹介します。
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ポ
ン
ぺ
病
は
、
α
グ
ル
コ
シ
ダ
ー
ゼ（
Ｇ

Ａ
Ａ
）
の
欠
損
に
よ
り
発
症
す
る
常
染
色
体

潜
性（
劣
性
）
遺
伝
形
式
の
先
天
代
謝
異
常

症
で
す
。
重
症
型
の
乳
児
型（infantile-

onset Pom
pe disease

：
Ｉ
Ｏ
Ｐ
Ｄ
）で
は
、

Ｇ
Ａ
Ａ
が
分
解
す
べ
き
グ
リ
コ
ー
ゲ
ン
が
、

心
筋
、
全
身
の
筋
肉
に
蓄
積
し
、
新
生
児
期

よ
り
進
行
性
の
心
肥
大
、
全
身
性
の
筋
力
低

下
を
認
め
、
無
治
療
で
は
３
歳
ま
で
に
心
不

全
で
死
亡
す
る
と
さ
れ
て
い
ま
す
。
遅
発
型

（late-onset Pom
pe disease

：
Ｌ
Ｏ
Ｐ
Ｄ
）

で
は
、
心
筋
は
障
害
さ
れ
ま
せ
ん
が
、
緩
徐

に
骨
格
筋
障
害
が
進
行
し
、
筋
力
低
下
に
よ

り
歩
行
障
害
、
呼
吸
障
害
を
認
め
ま
す
。

ポ
ン
ぺ
病
の
治
療
法
と
し
て
、
酵
素
補
充

療
法
が
保
険
承
認
さ
れ
、
心
筋
・
骨
格
筋
障

害
に
有
効
で
す
が
、
病
状
が
進
行
し
た
場
合

は
心
機
能
、
筋
力
の
回
復
は
難
し
い
と
さ
れ

て
い
ま
す
。

２
０
０
９
年
に
無
治
療
Ｉ
Ｏ
Ｐ
Ｄ
11
例
、

発
症
後
診
断
Ｉ
Ｏ
Ｐ
Ｄ
10
例
、
Ｎ
Ｂ
Ｓ
診
断

例
６
例（
う
ち
Ｉ
Ｏ
Ｐ
Ｄ 

５
例
）
の
予
後
を

検
討
し
た
研
究
が
台
湾
よ
り
報
告
さ
れ
ま
し

た 

1）

。
そ
の
結
果
、
発
症
後
診
断
例
で
は

５
歳
ま
で
に
40
％
が
死
亡
し
た
の
に
対
し
、

Ｎ
Ｂ
Ｓ
診
断
例（
早
期
治
療
例
）
で
は
死
亡

例
は
あ
り
ま
せ
ん
で
し
た
。
ま
た
、
独
歩
獲

得
率
は
発
症
後
診
断
例
で
は
40
％
で
し
た
が
、

Ｎ
Ｂ
Ｓ
診
断
例
で
は
20
カ
月
ま
で
に
全
例
が

独
歩
を
獲
得
し
ま
し
た（
図
）。
こ
の
報
告
に

よ
り
ポ
ン
ぺ
病
に
対
す
る
Ｎ
Ｂ
Ｓ
の
有
効
性

が
証
明
さ
れ
、
早
期
治
療
の
重
要
性
が
知
ら

れ
る
よ
う
に
な
り
ま
し
た
。
日
本
で
は

２
０
１
３
年
よ
り
熊
本
県
、
福
岡
県
で
ポ
ン

ぺ
病
の
Ｎ
Ｂ
Ｓ
が
開
始
さ
れ
、
２
０
１
３
年

か
ら
２
０
２
０
年
に
29
万
７
３
８
７
人
の
新

生
児
が
こ
の
Ｎ
Ｂ
Ｓ
を
受
け
、
１
例
が
Ｉ
Ｏ

ポ
ン
ぺ
病
の

新
生
児
ス
ク
リ
ーニ
ン
グ（
Ｎ
Ｂ
Ｓ
）

▼

ポ
ン
ぺ
病

●執筆者

小林 正久
東京慈恵会医科大学
小児科学講座 准教授

1996年東京慈恵会医科大学医学部医
学科卒業、1998年同大学小児科学講
座入局、2009年同大学小児科学講座
講師、2019年同大学小児科学講座准
教授。日本小児科学会専門医、指導医、
代議員。日本先天代謝異常学会理事。
日本人類遺伝学会臨床遺伝専門医。

新
た
に
加
わ
っ
た
疾
患

Ｐ
Ｄ
、
７
例
が
Ｌ
Ｏ
Ｐ
Ｄ
と
診
断
さ
れ
て
い

ま
す 

2）

。
東
京
都
で
の
ポ
ン
ぺ
病
の
Ｎ
Ｂ
Ｓ
は
、

２
０
２
２
年
７
月
よ
り
東
京
慈
恵
会
医
科
大

学
と
東
京
都
予
防
医
学
協
会
の
共
同
研
究
と

し
て
パ
イ
ロ
ッ
ト
研
究
を
開
始
し
、

２
０
２
３
年
４
月
よ
り
都
内
全
分
娩
施
設
で

有
償
で
実
施
で
き
る
体
制
を
整
備
し
ま
し
た
。

２
０
２
５
年
３
月
よ
り
公
費
化
し
、
ポ
ン
ぺ

病
の
予
後
改
善
に
寄
与
す
る
も
の
と
期
待
さ

れ
て
い
ま
す
。

ム
コ
多
糖
症
Ⅰ
型
・
Ⅱ
型
の

新
生
児
ス
ク
リ
ーニ
ン
グ
の
重
要
性

ム
コ
多
糖
症（
Ｍ
Ｐ
Ｓ
）
は
ム
コ
多
糖
が

体
内
に
蓄
積
し
て
い
く
先
天
代
謝
異
常
症
で

す
。
ム
コ
多
糖
は
ヒ
ト
の
か
ら
だ
の
構
成
に

必
要
な
物
質
で
、
生
体
内
の
結
合
組
織
、
軟

骨
、
神
経
組
織
な
ど
に
多
く
存
在
し
て
い
ま

す
。
古
く
な
っ
た
ム
コ
多
糖
は
細
胞
内
の
ラ

イ
ソ
ゾ
ー
ム
で
酵
素
に
よ
っ
て
分
解
さ
れ
ま

す
が
、
Ｍ
Ｐ
Ｓ
は
生
ま
れ
つ
き
ム
コ
多
糖
を

分
解
す
る
酵
素
の
働
き
が
悪
い
た
め
に
ム
コ

多
糖
が
徐
々
に
体
内
に
蓄
積
し
て
い
き
、
全

身
性
の
症
状
を
来
し
ま
す
。

Ｍ
Ｐ
Ｓ
Ⅰ
型
と
Ⅱ
型
は
原
因
と
な
る
酵
素

は
違
い
ま
す
が
、
臨
床
症
状
は
比
較
的
似
て

い
ま
す
。
通
常
、
生
ま
れ
た
時
に
は
全
く
異

常
は
な
く
、
１
～
２
歳
頃
か
ら
言
葉
や
運
動

の
発
達
の
遅
れ
を
認
め
、
低
身
長
、
手
指
が

固
い（
関
節
拘
縮
）、
特
徴
的
な
顔
貌
や
姿
勢

が
悪
い（
骨
変
形
）、
お
腹
が
出
て
い
る（
肝

脾
腫
）、
心
雑
音
、
臍
・
鼠
径
ヘ
ル
ニ
ア
、

反
復
性
中
耳
炎
、
難
聴
、
扁
桃
肥
大
な
ど
が

徐
々
に
明
ら
か
に
な
っ
て
い
き
ま
す
。
そ
の

後
、
年
齢
と
と
も
に
症
状
は
進
行
し
、
学
童

期
以
降
に
は
重
い
知
的
障
害
、
運
動
障
害
、

呼
吸
障
害
を
伴
い
ま
す
。

一
方
、
同
じ
Ｍ
Ｐ
Ｓ
Ⅰ
型
や
Ⅱ
型
で
も
、

知
的
障
害
を
伴
わ
ず
、
全
身
の
症
状
も
軽
度

な
場
合
も
あ
り
ま
す
。

Ｍ
Ｐ
Ｓ
Ⅰ
型
と
Ⅱ
型
は
遺
伝
性
の
病
気
で
、

Ⅰ
型
は
男
性
、
女
性
に
発
症
し
ま
す
が
、
Ⅱ

型
は
男
性
に
し
か
発
症
し
ま
せ
ん
。
頻
度
は

そ
れ
ぞ
れ
10
～
15
万
人
に
１
人
、
２
～
３
万

人
に
１
人
で
す
。

Ｍ
Ｐ
Ｓ
Ⅰ
型
と
Ⅱ
型
の
治
療
に
は
、
酵
素

補
充
療
法（
Ｅ
Ｒ
Ｔ
）
と
造
血
細
胞
移
植（
Ｈ

Ｃ
Ｔ
）
が
あ
り
ま
す
。
Ｅ
Ｒ
Ｔ
は
必
要
な
酵

素
を
週
１
回
点
滴
で
補
充
す
る
こ
と
に
よ
り
、

ム
コ
多
糖
の
分
解
を
促
し
ま
す
。

以
前
の
Ｅ
Ｒ
Ｔ
は
、
か
ら
だ
の
症
状
は
改

行
す
る
前
に
治
療
を
開
始
す
る
こ
と
が
重
要

で
す
。
新
生
児
マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
に
よ

っ
て
、
ま
だ
症
状
が
進
行
し
て
い
な
い
新
生

児
期
に
診
断
し
、
特
に
中
枢
神
経
症
状
が
出

現
す
る
前
の
治
療
開
始
に
結
び
つ
け
る
こ
と

が
Ｑ
Ｏ
Ｌ
や
生
命
予
後
の
改
善
に
不
可
欠
で

す
。

ム
コ
多
糖
症
Ⅰ
型
・
Ⅱ
型
と
は

新
た
に
加
わ
っ
た
疾
患

善
し
ま
す
が
、
知
的
障
害
な
ど
中
枢
神
経
症

状
に
は
効
果
が
あ
り
ま
せ
ん
で
し
た
。

２
０
２
１
年
か
ら
は
Ｍ
Ｐ
Ｓ
Ⅱ
型
の
中
枢
神

経
症
状
の
改
善
に
効
果
が
期
待
で
き
る
Ｅ
Ｒ

Ｔ
が
可
能
と
な
り
ま
し
た
。

Ｈ
Ｃ
Ｔ
は
他
人
の
骨
髄
な
ど
を
移
植
す
る

こ
と
に
よ
っ
て
、
体
内
で
酵
素
を
作
れ
る
よ

う
に
し
ま
す
。
特
に
Ｍ
Ｐ
Ｓ
Ⅰ
型
で
は
知
的

障
害
が
明
ら
か
に
な
る
前
に
Ｈ
Ｃ
Ｔ
を
す
る

こ
と
に
よ
っ
て
、
中
枢
神
経
症
状
の
改
善
や

予
防
が
期
待
で
き
ま
す
。

Ｍ
Ｐ
Ｓ
Ⅰ
型
、 

Ⅱ
型
は
生
ま
れ
た
時
や
乳

児
期
に
は
異
常
は
見
ら
れ
な
い
た
め
、
早
期

に
診
断
さ
れ
る
こ
と
は
困
難
で
す
。
病
気
が

進
行
し
た
幼
児
期
以
降
に
診
断
、
治
療
を
開

始
し
た
場
合
、
治
療
効
果
は
十
分
に
得
ら
れ

ま
せ
ん
。
Ｅ
Ｒ
Ｔ
や
Ｈ
Ｃ
Ｔ
に
よ
る
治
療
効

果
を
最
大
限
に
得
る
た
め
に
は
、
病
気
が
進

ム
コ
多
糖
症
Ⅰ
型
・
Ⅱ
型
の
治
療

▼

ム
コ
多
糖
症
Ⅰ
型
・Ⅱ
型

ポ
ン
ぺ
病
と
は

今
後
の
展
開

●執筆者

小須賀 基通
国立成育医療研究センター
遺伝診療センター遺伝診療科 
診療部長

1993年新潟大学医学部卒業、1997年　
慶應義塾大学医学部大学院、2002年　
国立成育医療センター遺伝診療科、
2004年カリフォルニア大学ロサンゼ
ルス校小児科、2008年国立成育医療
センター臨床検査部、2014年同遺伝
診療科医長、2018年同診療部長。

無治療例：台湾で酵素補充療法開発前にポンぺ病と診断された 11例　
発症後診断例：台湾で発症後診断され酵素補充療法で治療された 10例
NBS診断例：2005年10月～ 2007年12月に台湾のNBSで診断され早期に酵素補充療法を開始された6例

図 ポンぺ病の新生児スクリーニングの有効性(文献1より改変)
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独歩獲得率

精神発達
遅滞
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混濁 骨変形 関節

症状
特異
顔貌

その他の
合併症 性別

ムコ多糖症
I型　
重症型

(+)~(⧻) (⧺) (⧺) （⧺） （⧻）

肝脾腫、慢性中
耳炎、臍・鼠径
ヘルニア、睡眠
時無呼吸、心弁
膜症、脳室拡大

女
性
も
し
く
は
男
性

ムコ多糖症
I型　
軽症型

(-) (+) (+) (+) (+)

肝脾腫、慢性中
耳炎、臍・鼠径
ヘルニア、睡眠
時無呼吸、心弁
膜症

ムコ多糖症
II型　
重症型

(+)~(⧻) (-) (⧺) (⧺) （⧻）

肝脾腫、慢性中
耳炎、臍・鼠径
ヘルニア、睡眠
時無呼吸、心弁
膜症、脳室拡大 男

性
の
みムコ多糖症

II型　
軽症型

(-) (-) (+) (+) (+)

肝脾腫、慢性中
耳炎、臍・鼠径
ヘルニア、睡眠
時無呼吸、心弁
膜症

ムコ多糖症の臨床症状

（-）：呈さない　（+）～（⧻）：軽度～重度

1）  Chien YH, Lee NC, Thurberg 
BL, et al. Pompe disease in 
infants: improving the prognosis 
by newborn screening and early 
treatment. Pediatrics. 2009; 
124: e1116-1125

2）  Sawada T, Kido J, Sugihara K, 
et al. Current status of newborn 
screening for Pompe disease 
in Japan. Orphanet J Rare Dis. 
2021; 16: 516

●文献

P=.4795

P=.0011 P=.0090

P=.0063
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フ
ァ
ブ
リ
ー
病
は
、
α
ガ
ラ
ク
ト
シ
ダ
ー

ゼ
Ａ
と
い
う
酵
素
の
働
き
が
十
分
で
な
い
た

め
に
発
症
す
る
病
気
で
す
。
小
児
期
に
手
足

や
指
の
痛
み
で
発
症
し
、
成
人
期
か
ら
進
行

性
の
腎
障
害
、
心
肥
大
が
現
れ
、
発
症
か
ら

診
断
ま
で
15
年
ほ
ど
か
か
る
と
い
わ
れ
て
い

ま
す
。
こ
れ
ら
の
症
状
か
ら
こ
の
病
気
を
す

ぐ
に
疑
う
こ
と
は
難
し
く
、
治
療
の
遅
れ
を

防
ぐ
た
め
に
は
新
生
児
期
の
検
査
で
早
期
に

発
見
す
る
こ
と
が
有
用
で
す
。

フ
ァ
ブ
リ
ー
病
は
男
児
、
女
児
と
も
に
発

症
し
ま
す
が
、
男
児
の
方
が
症
状
は
重
い
の

が
一
般
的
で
す
。
治
療
法
は
主
に
酵
素
補
充

療
法
で
、
症
状
が
現
れ
て
か
ら
早
期
に
開
始

し
ま
す
。
こ
れ
に
よ
っ
て
手
足
の
痛
み
を
和

ら
げ
、
腎
不
全
や
心
不
全
の
発
症
を
予
防
で

き
る
と
考
え
ら
れ
て
い
ま
す
。

東
京
都
で
は
、
拡
大
新
生
児
マ
ス
ス
ク
リ

ー
ニ
ン
グ
の
対
象
疾
患
が
近
年
大
き
く
広
が

り
、
公
費
負
担
に
よ
る
検
査
の
導
入
が
進
ん

で
い
ま
す
。
対
象
疾
患
の
多
様
化
に
伴
い
、

そ
れ
ぞ
れ
の
疾
患
に
応
じ
た
フ
ォ
ロ
ー
ア
ッ

プ
体
制
の
必
要
性
も
明
ら
か
と
な
り
、
す
べ

て
の
疾
患
に
お
い
て
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
で
陽

性
と
な
っ
た
赤
ち
ゃ
ん
を
こ
れ
ま
で
以
上
に

円
滑
に
専
門
医
療
へ
つ
な
げ
、
迅
速
か
つ
適

切
に
診
断
と
治
療
を
行
う
体
制
を
整
え
る
こ

と
が
喫
緊
の
課
題
と
な
っ
て
い
ま
す
。

こ
う
し
た
背
景
を
受
け
て
、
２
０
２
４
年

に「
東
京
都
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
コ
ン

ソ
ー
シ
ア
ム（T

okyo Consortium
 for 

N
ew

born Screening

：
Ｔ
Ｃ
Ｎ
Ｓ
）」
が

設
立
さ
れ
ま
し
た
。

本
コ
ン
ソ
ー
シ
ア
ム
は
、
ス
ク
リ
ー
ニ
ン

グ
の
質
を
高
め
る
と
と
も
に
、
医
療
機
関
と

検
査
機
関
の
連
携
を
強
化
す
る
こ
と
に
よ
り
、

東
京
都
に
お
け
る
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ

体
制
の
向
上
と
持
続
的
な
発
展
を
め
ざ
し
て

い
ま
す
。

新
生
児
マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
事
業
は
、

東
京
都
が
主
体
と
な
っ
て
推
進
す
る
重
要
な

公
衆
衛
生
プ
ロ
グ
ラ
ム
で
す
が
、
そ
の
質
の

向
上
と
安
定
的
運
用
の
た
め
に
は
、
行
政
だ

け
で
な
く
、
医
学
的
・
技
術
的
な
知
見
を
も

つ
ア
カ
デ
ミ
ア
と
の
緊
密
な
連
携
が
不
可
欠

で
す
。
現
状
で
は
、
各
医
療
機
関
が
、
ス
ク

フ
ァ
ブ
リ
ー
病
の
検
査
法
は
、
ほ
か
の
ラ

イ
ソ
ゾ
ー
ム
病
検
査
と
同
様
に
ろ
紙
血
液
中

の
酵
素
の
働
き
の
強
さ（
酵
素
活
性
）
を
測

定
し
て
い
ま
す
。
本
会
は
こ
れ
ま
で
に
お
よ

そ
４
万
人
の
検
査
を
行
い
ま
し
た
。
女
児
の

場
合
は
、
フ
ァ
ブ
リ
ー
病
が
あ
っ
て
も
、
こ

の
酵
素
活
性
が
男
児
の
よ
う
に
低
下
し
て
い

な
い
こ
と
が
多
く
、
現
在
の
検
査
法
で
は
検

出
が
難
し
い
と
さ
れ
て
い
ま
す
。
女
児
の
場

合
は
酵
素
の
遺
伝
子
解
析
が
唯
一
の
診
断
法

で
す
。
そ
の
た
め
、
本
会
で
は
男
児
の
み
を

ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
検
査
の
対
象
と
し
て
お
り
、

こ
れ
ま
で
と
同
様
に
有
償
検
査
と
し
て
継
続

し
て
い
ま
す
。

リ
ー
ニ
ン
グ
結
果
や
診
断
情
報
を
包
括
的
に

把
握
・
共
有
す
る
機
会
が
限
ら
れ
て
い
る
こ

と
も
課
題
と
な
っ
て
い
ま
す
。

そ
の
た
め
、
本
コ
ン
ソ
ー
シ
ア
ム
で
は
、

産
科
医
療
機
関
が
提
出
し
た
ろ
紙
血
検
体
や

要
精
査
例
の
結
果
に
つ
い
て
、
精
査
医
療
機

関
と
の
情
報
共
有
体
制
を
整
備
し
、
実
効
性

の
あ
る
ネ
ッ
ト
ワ
ー
ク
の
構
築
を
進
め
て
い

ま
す
。
さ
ら
に
、
大
学
・
研
究
機
関
、
日
本

マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
学
会
な
ど
の
学
術
団

体
と
も
連
携
し
、
東
京
都
主
催
の「
先
天
性

代
謝
異
常
等
連
絡
協
議
会
」
と
の
協
働
を
通

じ
て
、
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
事
業
全
体
の
質
的

向
上
に
取
り
組
ん
で
い
ま
す
。

本
コ
ン
ソ
ー
シ
ア
ム
の
主
な
活
動
の
柱
と

し
て
は
、
①
陽
性
者
へ
の
迅
速
な
医
療
介
入

の
仕
組
み
づ
く
り
②
検
査
か
ら
診
断
・
治
療

ま
で
の
課
題
を
共
有
し
解
決
す
る
協
議
の
場

の
設
置
③
確
定
診
断
と
そ
の
後
の
経
過
を
含

め
た
デ
ー
タ
の
集
積
と
活
用
の
推
進
④
関
連

学
術
団
体
と
の
情
報
共
有
体
制
の
構
築
―
―

な
ど
が
あ
げ
ら
れ
ま
す
。

初
期
段
階
の
取
り
組
み
と
し
て
は
、
拡
大

新
生
児
マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
に
新
た
に
加

わ
っ
た
重
症
複
合
免
疫
不
全
症（
Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
）

や
Ｂ
細
胞
欠
損
症（
Ｂ
Ｃ
Ｄ
）
な
ど
の
原
発

性
免
疫
不
全
症
、ま
た
脊
髄
性
筋
萎
縮
症（
Ｓ

Ｍ
Ａ
）
に
お
い
て
、
診
断
に
至
る
ま
で
の
フ

ロ
ー
の
見
直
し
を
行
い
ま
し
た
。
そ
れ
ぞ
れ

の
疾
患
群
に
精
通
し
た
専
門
医
の
リ
ー
ダ
ー

シ
ッ
プ
の
下
、
患
者
さ
ん
が
迷
わ
ず
適
切
な

診
療
へ
つ
な
が
る
シ
ス
テ
ム
が
構
築
さ
れ
つ

つ
あ
り
ま
す
。
２
０
２
５
年
度
か
ら
は
ラ
イ

ソ
ゾ
ー
ム
病
の
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
も
開
始
さ

れ
、
診
断
フ
ロ
ー
の
検
討
も
新
た
に
進
め
て

い
ま
す
。
ま
た
、
陽
性
結
果
を
最
初
に
受
け

取
る
産
科
医
療
機
関
に
も
情
報
が
見
え
る
よ

う
、
連
携
体
制
の
可
視
化
に
も
努
め
て
い
ま

す
。本

コ
ン
ソ
ー
シ
ア
ム
の
構
成
メ
ン
バ
ー
は
、

都
内
の
大
学
病
院
や
専
門
病
院
に
所
属
す
る

小
児
科
医
師
を
中
心
に
、
内
分
泌
、
代
謝
、

免
疫
、
神
経
、
遺
伝
領
域
の
専
門
家
が
参
画

し
て
い
ま
す
。
加
え
て
、
東
京
都
医
師
会
、

東
京
産
婦
人
科
医
会
、
東
京
小
児
科
医
会
の

代
表
者
や
、
東
京
都
予
防
医
学
協
会
の
検
査

部
門
と
も
連
携
し
、
検
査
ラ
ボ
・
産
科
・
小

児
科
・
専
門
医
療
が
一
体
と
な
っ
た「
検
査

か
ら
治
療
へ
の
ス
ム
ー
ズ
な
橋
渡
し
」
を
実

現
で
き
る
よ
う
取
り
組
ん
で
い
ま
す
。

＊　

＊　

＊　

「
失
わ
ず
に
す
む
命
を
救
う
」。 

こ
れ
が
私

た
ち
の
ミ
ッ
シ
ョ
ン
で
あ
る
と
信
じ
て
い
ま

す
。
新
生
児
マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
は
、
単

な
る
検
査
で
は
な
く
、
ご
家
族
の
不
安
を
早

期
に
軽
減
し
、
疾
患
の
予
後
を
改
善
す
る
た

め
の
重
要
な
第
一
歩
で
す
。
ま
だ
始
ま
っ
た

ば
か
り
の
取
り
組
み
で
は
あ
り
ま
す
が
、
本

コ
ン
ソ
ー
シ
ア
ム
で
は
今
後
も“A

ll T
okyo

”

の
体
制
で
、
現
場
で
見
え
て
き
た
課
題
を
関

係
機
関
と
共
有
し
、
東
京
都
全
体
の
ス
ク
リ

ー
ニ
ン
グ
シ
ス
テ
ム
の
質
の
向
上
に
向
け
て

努
め
て
ま
い
り
ま
す
。

フ
ァ
ブ
リ
ー
病
の
検
査

フ
ァ
ブ
リ
ー
病
と
は

▼
フ
ァ
ブ
リ
ー
病

有
償
で
受
け
ら
れ
る
検
査

公
費
で
実
施
す
る
検
査
と
は
別
に
、

男
児
が
有
償
で
受
け
ら
れ
る
フ
ァ
ブ
リ
ー
病
の

検
査
に
つ
い
て
ご
紹
介
し
ま
す
。

●執筆者

大 石  公 彦
東京慈恵会医科大学小児科学講座 担当教授

小児科専門医・臨床遺伝専門医。東京都新生児スクリーニング
コンソーシアム委員長として、新生児検査体制の構築に尽力。
2021年東京慈恵会医科大学小児科学講座担当教授。2025年4月よ
り同大学附属病院副院長。

適
切
な
診
療
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つ
な
が
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シ
ス
テ
ム
構
築
へ

情
報
共
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と

ネ
ッ
ト
ワ
ー
ク
構
築
を
推
進

命
を
つ
な
ぐ
新
生
児
ス
ク
リ
ーニ
ン
グ

東
京
都
ア
カ
デ
ミ
アの
連
携

東
京
都
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
コ
ン
ソ
ー
シ
ア
ム
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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
。

本
会
が
２
０
２
３
年
度
に
導
入
し
た
対
象

疾
患
は
、
ラ
イ
ソ
ゾ
ー
ム
病（
Ｌ
Ｓ
Ｄ
）
の

う
ち
ポ
ン
ぺ
病（
Ｐ
Ｄ
）、フ
ァ
ブ
リ
ー
病（
Ｆ

２
０
２
３
年
度
は
２
万
４
６
７
５
人
の
有

Ｄ
）、
ム
コ
多
糖
症
Ⅰ
型（
Ｍ
Ｐ
Ｓ
Ⅰ
）、
ム

コ
多
糖
症
Ⅱ
型（
Ｍ
Ｐ
Ｓ
Ⅱ
）
の
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
萎

縮
症（
Ｓ
Ｍ
Ａ
）
で
す
。
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
。

検
査
の
導
入
に
あ
た
り
２
年
間
の
試
験
研

究
を
実
施
し
、
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
。
そ
の

後
、
２
０
２
４
年
４
月
か
ら
Ｐ
Ｉ
Ｄ
と
Ｓ
Ｍ

Ａ
の
計
３
疾
患
が
東
京
都
の
公
費
に
よ
る
新

生
児
マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
の
対
象
疾
患
に

追
加
さ
れ
、
さ
ら
に
、
２
０
２
５
年
３
月
か

ら
Ｌ
Ｓ
Ｄ
３
疾
患（
Ｐ
Ｄ
、
Ｍ
Ｐ
Ｓ
Ⅰ
・
Ⅱ
）

の
公
費
化
が
実
現
し
ま
し
た
。
病
気
の
詳
し

い
解
説
や
こ
こ
ま
で
の
経
緯
は
本
誌
特
集

（
２
０
２
０
年
・
２
０
２
２
年
・
２
０
２
３
年
・

２
０
２
４
年
夏
号
）
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
。

本
検
査
は
、
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
。
拡
大
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン

グ
検
査
で
は
、
東
京
都
予
防
医
学
協
会
が
産

科
医
療
施
設
か
ら
検
査
を
受
託
契
約
の
上
、

検
査
費
用
は
保
護
者
負
担
で
実
施
し
て
お
り
、

２
０
２
５
年
２
月
末
の
時
点
で
そ
の
半
数
以

上（
62
％
）
の
産
科
医
療
施
設
か
ら
検
査
を

受
託
し
、
２
０
２
３
年
度
か
ら
２
０
２
５
年

２
月
ま
で
の
期
間
で
５
万
９
６
１
７
人
の
新

生
児
の
検
査
を
実
施
し
ま
し
た
。
公
費
化
さ

れ
た
Ｌ
Ｓ
Ｄ
３
疾
患
の
検
査
数（
２
０
２
５

年
３
月
の
み
）
は
、
５
２
７
７
人
で
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
、
Ｐ
Ｃ
Ｒ
検
査
を
応
用
し
た
方
法
に
よ

り
測
定
し
ま
す
。

今
回
、
２
０
２
３
年
度
か
ら
開
始
し
た
拡

大
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
検
査
の
こ
れ
ま

で
の
成
績
と
、
２
０
２
４
年
４
月
か
ら
公
費

化
が
実
現
し
た
３
疾
患（
Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
、Ｂ
Ｃ
Ｄ
、

Ｓ
Ｍ
Ａ
）
の
１
年
間
の
成
績
に
つ
い
て
述
べ

た
い
と
思
い
ま
す
。

２
０
２
３
年
４
月
か
ら
２
０
２
５
年
２
月

ま
で
Ｌ
Ｓ
Ｄ
は
４
疾
患
を
対
象
に
、

６
万
４
８
４
４
人 

※1

の
新
生
児
の
検
査
を
行

っ
て
き
ま
し
た
。
そ
の
結
果
、
再
採
血 

※2

と
な
っ
た
児
の
数（
率
）
の
合
計
は
、

１
７
５
例（
０
・
２
７
０
%
）
で
し
た
。
各
疾

患
の
内
訳
は
、Ｐ
Ｄ
は
70
例（
０
・
１
１
７
%
）、

Ｆ
Ｄ
は
２
例（
０
・
０
０
６
%
）、
Ｍ
Ｐ
Ｓ
Ⅰ

は
86
例（
０
・
１
３
３
%
）、
Ｍ
Ｐ
Ｓ
Ⅱ
は
17

例（
０
・
０
２
６
%
）
で
し
た
。
要
精
査 

※3

と
な
っ
た
児
の
数（
率
）
の
合
計
は
82
例

（
０
・
１
２
６
%
）
で
し
た
。
そ
の
内
訳
は
、

そ
れ
ぞ
れ 

53
例（
０
・
０
８
９
%
）、
２
例

（
０
・
０
０
６
%
）、
15
例（
０
・
０
２
３
%
）、

12
例（
０
・
０
１
９
％
）
で
、
こ
れ
ら
の
う
ち

患
者
発
見
例
は
Ｐ
Ｄ
１
例（
０
・
０
０
２
%
）

Ｍ
Ｐ
Ｓ
Ⅰ
１
例（
０
・
０
０
２
%
）
で
し
た
。

本
検
査
で
の
発
見
頻
度
は
、
Ｌ
Ｓ
Ｄ
４
疾
患

で
お
よ
そ
３
万
２
０
０
０
人
に
１
人
の
割
合

で
し
た
。

償
検
査
を
行
い
、
２
０
２
４
年
４
月
か
ら
公

費
化
が
実
現
し
、
２
０
２
４
年
度
の
検
査
数

は
７
万
８
７
２
３
人
と
２
０
２
３
年
度
の
約

３
倍
に
増
加
し
ま
し
た
。
そ
の
結
果
、

２
０
２
３
年
度
の
実
績
で
は
再
採
血
数（
率
）

で
発
見
さ
れ
ま
し
た
。

＊　

＊　

＊

こ
れ
ら
の
対
象
疾
患
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
。

こ
れ
ま
で
私
た
ち
は「
失
わ
ず
に
す
む
命

を
救
う
」
と
い
う
ミ
ッ
シ
ョ
ン
を
掲
げ
、
新

生
児
マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
検
査
に
従
事
し

て
ま
い
り
ま
し
た
。
２
０
２
４
年
度
よ
り
拡

大
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
対
象
疾
患
の
う

ち
６
疾
患
が
段
階
的
に
公
費
の
新
生
児
マ
ス

ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
検
査
に
追
加
さ
れ
、
都
内

で
生
ま
れ
た
す
べ
て
の
赤
ち
ゃ
ん
が
検
査
を

受
け
ら
れ
る
運
び
と
な
り
ま
し
た
。
公
費
化

に
併
せ
て
、
見
逃
し
を
防
ぎ
つ
つ
、
不
要
な

採
血
を
減
ら
す
た
め
基
準
値
の
検
討
を
行
い
、

東
京
都
の
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
は
大
き

く
前
進
す
る
こ
と
が
で
き
ま
し
た
。

希
望
者
の
み
で
は
な
く
東
京
都
内
に
生
ま

れ
た
す
べ
て
の
赤
ち
ゃ
ん
が
検
査
を
受
け
、

そ
の
成
果
は
２
０
２
３
年
度
と
２
０
２
４
年

度
の
Ｐ
Ｉ
Ｄ
、
Ｓ
Ｍ
Ａ
の
検
査
成
績
を
比
べ

る
と
一
目
瞭
然
で
す
。
公
費
化
以
前
よ
り
も

明
ら
か
に
多
く
の
患
者
さ
ん
が
早
期
に
み
つ

か
っ
て
い
ま
す
。
公
費
化
に
よ
っ
て
早
期
発

見
の
機
会
が
ほ
と
ん
ど
な
か
っ
た
多
数
の
難

病
の
患
者
さ
ん
に
、
早
期
に
適
切
な
医
療
を

届
け
る
こ
と
が
で
き
る
の
で
す
。
東
京
都
の

こ
の
取
り
組
み
が
全
国
に
広
が
り
、
ど
こ
で

も
公
平
に
検
査
が
受
け
ら
れ
る
よ
う
に
な
る

こ
と
を
願
っ
て
い
ま
す
。

一
方
で
、
い
く
つ
か
の
課
題
も
残
っ
て
い

ま
す
。
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
で「
要
精
密
検
査
」

と
な
っ
た
赤
ち
ゃ
ん
が
、
具
体
的
に
ど
の
専

門
医
や
医
療
機
関
へ
、
ど
の
よ
う
な
手
順
で

紹
介
さ
れ
る
べ
き
か
、
そ
し
て
そ
の
後
実
際

に
病
気
と
確
定
診
断
さ
れ
た
の
か
と
い
っ
た

情
報
が
、
検
査
機
関
・
医
療
機
関
・
行
政
間

で
十
分
に
共
有
さ
れ
て
い
な
い
こ
と
が
あ
げ

ら
れ
ま
す
。
こ
れ
ら
の
解
決
は
大
き
な
課
題

で
す
が
、
東
京
都
主
催
の
先
天
性
代
謝
異
常

等
検
査
連
絡
協
議
会
と
と
も
に
、別
稿（
Ｐ
９
）

に
あ
る「
東
京
都
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ

コ
ン
ソ
ー
シ
ア
ム
」
を
組
織
し
、
大
き
な
課

題
の
解
決
に
向
け
て
話
し
合
い
と
実
装
化
が

進
め
ら
れ
て
い
ま
す
。
さ
ら
に
、
精
密
検
査

受
診
時
や
患
者
と
診
断
さ
れ
た
赤
ち
ゃ
ん
の

治
療
経
過
観
察
の
た
め
の
検
査
を
拡
充
さ
せ

る
、
新
た
な
検
討
が
始
ま
っ
て
い
ま
す
。

今
後
も
よ
り
公
益
性
の
高
い
検
査
の
実
施

と
新
た
な
対
象
疾
患
を
追
加
し
、
す
べ
て
の

赤
ち
ゃ
ん
が
健
康
に
成
長
で
き
る
こ
と
を
願

っ
て
東
京
都
予
防
医
学
協
会
は
関
連
機
関
と

と
も
に
尽
力
し
て
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

母
子
保
健
検
査
部

小
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
科

三
井
佳
澄
、
石
毛
信
之
※1　ＦＤは男児のみ検査対象
※2　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
※3　専門医療機関で行う詳しい検査

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

本
会
の
取
り
組
み

は
、
Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
は
54
例（
０
・

２
１
９
％
）、
Ｂ
Ｃ
Ｄ
は
76
例

（
０
・
３
０
８
%
）、
Ｓ
Ｍ
Ａ
は
３

例（
０
・
０
１
２
%
）
で
、
要
精
査

数（
率
）
は
、そ
れ
ぞ
れ
12
例（
０
・

０
４
９
%
）、
４
例（
０
・
０
１
６

％
）、
１
例（
０
・
０
０
４
%
）
で

し
た
。
こ
れ
ら
の
う
ち
患
者
は
Ｓ

Ｃ
Ｉ
Ｄ
、
Ｂ
Ｃ
Ｄ
、
Ｓ
Ｍ
Ａ 

そ

れ
ぞ
れ
１
例
ず
つ（
０
・
０
０
４
％
）

発
見
さ
れ
ま
し
た
。

一
方
、
２
０
２
４
年
度
の
実
績

で
は
、
再
採
血
数（
率
）
は
そ
れ

ぞ
れ
順
に
94
例（
０
・
１
１
９
％
）、

１
５
４
例（
０
・
２
９
６
％
）、
４

例（
０
・
０
０
５
％
）
で
、
要
精
査

数（
率
）
は
そ
れ
ぞ
れ
13
例（
０
・

０
１
７
％
）、
９
例（
０
・
０
１
１

％
）、
３
例（
０
・
０
０
４
％
）
で

し
た
。
こ
れ
ら
の
う
ち
患
者
は
Ｓ

Ｃ
Ｉ
Ｄ
２
例（
０
・
０
０
３
％
）、

Ｂ
Ｃ
Ｄ
３
例（
０
・
０
０
４
％
）
Ｓ

Ｍ
Ａ
３
例（
０
・
０
０
４
%
）
で
し

た
。
こ
の
２
年
間
の
実
績
で
は
、

Ｐ
Ｉ
Ｄ
は
お
よ
そ
１
万
６
０
０
０

人
に
１
人
、
Ｓ
Ｍ
Ａ
は
お
よ
そ

２
万
６
０
０
０
人
に
１
人
の
割
合

ラ
イ
ソ
ゾ
ー
ム
病

拡
大
新
生
児
ス
ク
リ
ーニ
ン
グ

検
査
の
成
績

Ｐ
Ｉ
Ｄ
、
Ｓ
Ｍ
Ａ

拡
大
新
生
児
ス
ク
リ
ーニ
ン
グ
検
査
と

公
費
化
後
の
成
績
の
比
較

図 検査の流れ

精密検査

再検査

正常

結
果
通
知

採血 検査郵送

●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。

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。

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。

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。

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。

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
療機関宛に、結果をお返
しします。
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