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○○県の新生児マススクリーニングについて 
　（先天性代謝異常症等検査） 

 
  これから検査を受ける方へ 

❶ 新生児マススクリーニング(先天性代謝異常症等検査)とは 
 
　先天性の病気のなかには、生後早い時期に発見しておくと、早期治療により知能の遅
れなどを防止できたり、重い症状が出るのを防ぐことができるものがあります。このよ
うな取り組みが「新生児マススクリーニング」( 別名：先天性代謝異常症等検査) で、世
界各国で行われています。日本では 1977 年に 5 つの疾患を対象として始まりました。
技術の進歩によって、更に多くの病気を対象とすることが可能となり、国の方針として
も対象を拡大することになりました。〇〇県下では現在、計20疾患を対象に行っていま
す。  
 
 
❷ 新生児マススクリーニング (先天性代謝異常症等検査) の対象疾患  
 
　新生児マススクリーニングで発見される病気は、内分泌疾患（ホルモンの異常）と、
代謝異常症（栄養素の利用の障害）に大きく分けられます。内分泌疾患としては、甲状
腺ホルモンの欠乏症（先天性甲状腺機能低下症）と副腎皮質ホルモンの欠乏症（先天性
副腎過形成症）を対象としています。代謝異常症としては、早期の食事療法や生活上の
注意が必要な合計 18 疾患を対象としています。 
　なお、赤ちゃんの検査をきっかけに、母親の病気が判明することが稀にあります。  

❶ 

内分泌疾患（ホルモンの異常） 
 

新生児マススクリーニングの対象は 2 疾患 
 
 

　１．甲状腺ホルモンの欠乏症  
　　　　　　先天性甲状腺機能低下症 
 
　２．副腎皮質ホルモンの欠乏症 
　　　　　　先天性副腎皮質過形成症 
　 
 
　 
 
 
 

代謝異常症（栄養素の利用の障害） 
 

新生児マススクリーニングの対象は 18 疾患 
 
 

　１．糖（炭水化物）の代謝異常症 
　　　　　　ガラクトース血症 
 
　２．アミノ酸の代謝異常症 
　　　　　　フェニルケトン尿症など５疾患 
 
　３．有機酸の代謝異常症 
　　　　　　メチルマロン酸血症など７疾患 
 
　４．脂肪酸の代謝異常症  
　　　　　　MCAD 欠損症など５疾患 
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○○県の新生児マススクリーニングについて 
　（先天性代謝異常症等検査） 

 
  再検査または要精密検査(要精査)となった方へ 

❸ 再検査とは何でしょうか？ 
 
　〇〇県の新生児マススクリーニングでは、病気を持つ新生児を見逃さないように、検
査結果を「1. 正常」「2. 再検査が必要」「3. 要精査（病院での精密検査が必要）」の３
段階に分けて判定しています。  
　最初の検査で「1」となればそれで終了です。一方、最初の検査で基準を大きく超える
値が見られた場合は、本当にその病気に罹っている可能性が高くなるため、一刻も早く
治療を開始できるよう、再検査を省略して「3」となります。１と３の中間、つまり比較
的軽度の異常値だった場合は「2. 再検査」を実施します。再び異常値が見られた場合は
「3」となりますが、「1」となって終了となる場合も少なくなりません。できる限り病
気を見逃すことのないよう、このような安全策を採用しています。 
 
  
❹ 再検査になった場合はどうすればよいのでしょうか？  
 
　再検査はできるだけ早く受けることが望ましいので、出産された医療機関の指示に
従ってください。再検査の結果が出るまでは、精密検査のための病院を受診する必要は
ありませんが、赤ちゃんの様子に気になることがある場合は、出産された医療機関や最
寄りの医療機関（小児科など）へご相談下さい。再検査で正常と判断されれば、心配は
ありません。  
 
 
❺「要精査」とは何でしょうか？どうすればよいのでしょうか？� 
 
　「要精査」とは「すぐに病院で精密検査を受ける必要がある」という意味です。要精
査となった場合でも、病院での検査の結果「異常なし」と判断される場合も少なくあり
ません。しかし、できるだけ早く詳しい検査を受けた方がよいので、出産された医療機
関の指示に従ってください。  

❷ 

正常 

再検査 

要精査 

軽度の異常が見られましたので 
早めに再検査を受けましょう 

問題はありません 

できるだけ早く精密検査を受けましょう 

〇〇県で新生児マススクリーニングの対象としている病気について、次ページから簡単に説明しています。 
受診された病院で、担当医師による詳しい説明がありますが、それまでの参考にしてください。 
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○○県の新生児マススクリーニングについて 
　（先天性代謝異常症等検査） 

 
  

1. 甲状腺ホルモンの欠乏症 
 
● 先天性甲状腺機能低下症（中枢性を含む） 
 
　のどぼとけの下にある「甲状腺」から分泌される「甲状腺ホルモン」が不足する病気
です。甲状腺ホルモンは、こどもの発達（脳が大きく育つこと）と成長（体が大きくな
ること）に重要なもので、不足の状態が続くと、歩いたりおしゃべりしたりが遅くなる、
身長が伸びない、などの症状が現れるため、早期に診断し、甲状腺ホルモンを薬として
投与して、症状を予防することが重要です。 
 
＊医学的には、甲状腺自体に問題がある病型と、甲状腺の働きをコントロールするとこ
ろに問題がある病型（中枢性）とに分類されます。中枢性の場合は他のホルモンの検査
も必要となります。 
 
  
 
2. 副腎皮質ホルモンの欠乏症 
 
● 先天性副腎皮質過形成症 
 
　腎臓の上にある「副腎」から分泌される「副腎皮質ホルモン」が不足する病気です。
副腎皮質ホルモンには「体を元気にする」作用があるので、不足の状態が続くと、十分
に哺乳できず体重が増えなかったり、重度の脱水状態になるなどの症状が現れるため、
早期に診断し、副腎皮質ホルモンを薬として投与して、症状を予防することが重要です。 
　副腎皮質ホルモンが不足すると、その影響で男性ホルモンが増加してしまいます。そ
のため、女の子の場合は、陰核（クリトリス）が大きくなるなどの症状も伴い、程度に
よって手術が必要になることもあります。  

❸ 

内分泌疾患（ホルモンの異常） 
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○○県の新生児マススクリーニングについて 
　（先天性代謝異常症等検査） 

 
  糖・アミノ酸の代謝異常症 

❹ 

1. 糖（炭水化物）の代謝異常症 
 
● ガラクトース血症 
　母乳やミルクに含まれる糖（炭水化物）は、ほとんどが乳糖であり、乳糖とはガラク
トースとブドウ糖からできています。このガラクトースをうまく処理できない体質がガ
ラクトース血症で、肝臓の働きが低下したり、白内障が生じたりします。乳糖を除去し
たミルクを与えることで発症を防ぎます。いくつかの病型がありますが、生後すぐに症
状が出てくる最重症型は日本人では非常にまれです。  
  
 
2. アミノ酸の代謝異常症 
 
● フェニルケトン尿症 
　フェニルアラニンというアミノ酸がうまく処理できない病気です。血液中ではフェニ
ルアラニンの濃度が高くなりますが、尿にはフェニルケトンという物質が増えるので、
フェニルケトン尿症と呼ばれています。 
　血中フェニルアラニン濃度が高い状態が続くと、知能の発達に遅れが現れるため、
フェニルアラニンを除去したミルクを使った食事療法で予防します。一部の患者さんに
は、フェニルアラニンの処理を助ける薬を服用する治療が有効です。 
 
● メープルシロップ尿症 
　ロイシン・イソロイシン・バリンという３種類のアミノ酸がうまく処理できない病気
です。この病気の場合、尿の臭いがメープルシロップに似ているため、このように呼ば
れます。これらのアミノ酸の血中濃度が高い状態が続くと、知能の発達が遅れたり、時
に急な体調不良（嘔吐・意識障害など）が現れたりするため、除去したミルクを使った
食事療法で予防します。  
 
● ホモシスチン尿症 
　メチオニンというアミノ酸の処理過程で生じるホモシステインというアミノ酸がうま
く処理できない病気です。血中ホモシステイン濃度が高い状態が続くと、知能の発達が
遅れたり、てんかんや血栓症などが現れたりするため、メチオニンを除去したミルクを
使った食事療法で予防します。  
 
● シトルリン血症１型・アルギニノコハク酸尿症 
　これらは、アミノ酸を利用するときに生じる「アンモニア」の分解ができない疾患で
す。アンモニアは有毒で、血中濃度が上昇すると、知能の発達が遅れたり、時に急な体
調不良（嘔吐・意識障害など）が現れたりするため、タンパク質を除去したミルクを与
えたり、アンモニアを処理する薬を服用するなどの治療で予防します。  

-13-
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○○県の新生児マススクリーニングについて 
　（先天性代謝異常症等検査） 

 
  有機酸の代謝異常症 

3. 有機酸の代謝異常症 
 
　有機酸とは、アミノ酸を体内で処理するときにできる酸性物質の総称で、病気の原因
となる有害なものが数多く知られています。元になるアミノ酸を除去したミルクを与え
たり、増加した有機酸の尿中への排泄を促進する薬（カルニチン）を服用するなどの治
療で、発病を予防します。 摂取カロリーが不足すると急な体調不良（嘔吐・意識障害な
ど）の誘因となりやすいため、感染症などの際には糖分を含んだ点滴も行われます。 
 
● メチルマロン酸血症・プロピオン酸血症 
　どちらもイソロイシン・バリンというアミノ酸の処理過程で生じる有機酸が体内に増
加する病気で、互いによく似た特徴を持つものです。知能の発達や体の成長が遅れたり、
時に急な体調不良（嘔吐・意識障害など）が現れるなどの症状を示します。 
 
● イソ吉草酸血症 
　ロイシンというアミノ酸の処理過程で生じる有機酸が体内に増加する病気です。急な
体調不良（嘔吐・意識障害など）で発症しますが、それを予防すれば、知能の発達や体
の成長が遅れることはないと考えられています。  
 
● メチルクロトニルグリシン尿症 
　ロイシンというアミノ酸の処理過程で生じる有機酸が体内に増加する病気です。感染
症などをきっかけに急な体調不良（嘔吐・意識障害など）が現れることがありますが、
大部分の人は知能の発達や体の成長が遅れることはないと考えられています。 
 
● ヒドロキシメチルグルタル酸血症（HMG 血症） 
　ロイシンというアミノ酸の処理過程で生じる有機酸が体内に増加する病気です。強い
低血糖を伴う急な体調不良（嘔吐・意識障害など）で発症しますが、それを予防すれば、
知能の発達や体の成長が遅れることはないと考えられています。  
 
● 複合カルボキシラーゼ欠損症 
　プロピオン酸血症とメチルクロトニルグリシン尿症に共通して必要なビタミンである
「ビオチン」がうまく利用できないために起こる病気です。知能の発達や体の成長が遅
れたり、治療しないと時に急な体調不良（嘔吐・意識障害など）が出たり頑固な湿疹が
現れるなどの症状を示します。患者さんの多くは、ビオチンを薬として服用することで
予防できます。 
 
● グルタル酸血症１型 
　リジン・トリプトファンというアミノ酸の処理過程で生じる有機酸が体内に増加する
病気です。治療せず放置されると中枢神経系への影響による運動機能障害が徐々に出て
進行したり、感染症などをきっかけに急激に悪化することがあります。 

❺ 
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○○県の新生児マススクリーニングについて 
　（先天性代謝異常症等検査） 

 
  脂肪酸の代謝異常症 

4. 脂肪酸の代謝異常症 
 
　脂肪酸は重要なエネルギー源であり、脂肪酸が利用できない疾患では、長時間空腹が
続いたり、発熱や嘔吐を伴う感染症に罹ったりすると、急にエネルギー不足となり、
ぐったりして重度の体調不良（血糖値が下がる、筋肉がダメージを受ける）をきたしま
す。 
　体脂肪や食品中の動植物性脂肪に含まれる脂肪酸は、長い鎖状の形をしており、これ
を端から少しずつ切っていくことでエネルギーが取り出されます。それが障害される部
位によって、以下のような疾患に分類されます。  
 
● MCAD 欠損症 
　中くらいの長さの脂肪酸が十分に利用できない病気です。乳幼児期に低血糖を発症し
やすく、哺乳や食事の間隔を開けすぎないこと、感染症などで十分に飲食できない時に
は、早めに糖分を含んだ点滴を受けることが重要です。 
 
● CPT1 欠損症 
　長鎖の脂肪酸が十分に利用できない病気です。乳幼児期に低血糖を発症しやすく、哺
乳や食事の間隔を開けすぎないこと、感染症などで十分に飲食できない時には、早めに
糖分を含んだ点滴を受けることが重要です。中鎖の脂肪酸は利用できるので、これを多
く含むミルクを与える治療も行われます。 
 
● CPT2 欠損症・VLCAD 欠損症・三頭酵素 (TFP) 欠損症 
　長鎖の脂肪酸が十分に利用できない病気です。乳幼児期に低血糖を発症しやすく、哺
乳や食事の間隔を開けすぎないこと、感染症などで十分に飲食できない時には、早めに
糖分を含んだ点滴を受けることが重要です。中鎖の脂肪酸は利用できるので、これを多
く含むミルクを与える治療も行われます。 
　これらの病気は、エネルギー不足によって筋肉のダメージも生じるため、その程度に
よっては、激しい運動を控えることが必要になる場合もあります。 

❻ 
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○○県の新生児マススクリーニングについて 
　（先天性代謝異常症等検査） 

 
  事業の実施体制 

（＊参考として神奈川県版を例示） 

❼ 

お問い合わせ先 

神奈川県… 
 
横浜市… 
 
川崎市… 
 
相模原市… 
  

　神奈川県では自治体としての県、横浜市、川崎市および相模原市が歩調を合わせ協力して、統一的シ
ステムのもとに新生児マススクリーニング事業が実施されています。神奈川県の4自治体がそれぞれの行
政区画毎に独自のシステムで事業を実施すると、県民・市民にスクリーニング上で大きな不都合を招く
恐れがあるからです。そこで、神奈川県下で出生した新生児が、行政区画毎にとらわれる事なく同じシ
ステムのもとにマススクリーニング検査を受けられるようになっています。 

産科・助産院 

  採血して検査を依頼します。 
  再検査、精密検査の指導を行いま

す。 

検査機関 

  検査を実施し、結果を産科医療機関
に報告します。 

精密検査協力病院 

県・市・医師会 (先天性代謝異常対策委員会) 

  精密検査の受診の勧奨・指導をします。 
  受検者数や発症者数を把握して、              

事業を評価します。 

  精密検査と患児の治療をします。 
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各 都道府県 母子保健主幹部（局）御中 

  政令都市 

 

成育医療研究開発費「自治体の枠を超えた新生児マススクリーニングの標準化・効率化に関する研究」 

主任研究者 但馬 剛（国立成育医療研究センター・マススクリーニング研究室・室長） 

分担研究者 窪田 満（国立成育医療研究センター・総合診療部・統括部長） 

 

先天性代謝異常等検査事業（新生児マススクリーニング）における 

「説明・同意書の記載内容の標準化」に関するご協力のお願い 

 

 わが国の先天性代謝異常等検査事業（新生児マススクリーニング）は、1977 年度から国の事

業として開始された後、2001 年度からは一般財源化されて自治体事業となっています。当初 6

疾患だった検査対象は現在、20 疾患に拡大していますが、個々の疾患頻度は非常に低いため、

自治体単位での患者数は非常に少なく、事業の有用性検証と質的向上のために、発見患者情報を

全国的に集約する方法・枠組みの構築が望まれます。 

 また、スクリーニング検査を終えた新生児血液濾紙検体は、長期間に亘る保存が可能であり、

わが国で生まれた子供たちを網羅する貴重な生体試料と言えるものです。これを一定期間保管

し、各種の研究倫理関連法令に則って利用することができれば、スクリーニング検査技術の開発

や、子供たちの医療・保健の向上などに役立つものと期待されます。 

 これらの点に関する各自治体の対応は様々です。そのため、まず、貴自治体の新生児マススク

リーニング検査の説明・同意書を調査させていただきたく、御協力お願いできませんでしょうか。

説明・同意書は、最後に書かせていただきましたメールアドレスまで、Microsoft Wordか PDFな

どのファイルで送って頂ければと思います。まずは、貴自治体の新生児マススクリーニング検査

の説明・同意書を見せていただき、現状を把握したいと考えております。その後、新生児マス  

スクリーニング事業は各自治体が実施主体となって行っている事業であることを明記した上で、

以下のような項目が記載されるように提案申し上げることができればと考えております。 

 

・ 〇〇（自治体名）では、新生児マススクリーニングで要精密検査となった赤ちゃんの追跡調

査を行ないます。精密検査病院の協力によって、本当に病気が確認されたか、そうであれば

早期発見によって健康に育っているか、などを調べます。この調査を続けることで、新生児

マススクリーニングをよりよいものにしていくことが可能となります。 

 

・ 残った検体は〇年間保存し、スクリーニング検査の改善や、母子保健・疾病予防の向上など

のために利用させていただく可能性があります。具体的には、個々の利用目的ごとに、医学

倫理や個人情報保護等に関する法令に従って可否が決定され、実施に際しては拒否の機会が

適切に提供されます。〇年間保存させていただいた後は、個人情報が特定できない形で廃棄

させていただきます。 

 

 上記を踏まえた原案を作成できましたら、それを貴自治体の「新生児マススクリーニング連絡

協議会」での議論に付して、ご検討願えますでしょうか。 

 ご多忙のところ恐れ入りますが、まずは、貴自治体の新生児マススクリーニング検査の説明・

同意書の調査、収集に関しまして、ご理解とご協力を賜りますよう、どうぞよろしくお願い申し

上げます。 

 

連絡先：分担研究者 窪田 満（関東甲信越担当） 

国立成育医療研究センター総合診療部 

〒157-8535 東京都世田谷区大蔵 2-10-1 

TEL.03- 3416-0181 / FAX.03- 5494-7505 

E-mail:kubota-mt@ncchd.go.jp 

別紙 1 資料1
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様式１（表） 

 

先天性代謝異常等検査のお知らせ 
 

東京都では、赤ちゃんの病気の早期発見・早期治療のためにフェニルケトン 
尿症など先天性代謝異常等の病気の検査を行っています。 

これらの病気は、心身の発達に必要なある種の酵素が生まれつき欠けていた 
り、ホルモン合成の異常が原因でおこるものです。 

また、これらの病気は、放置していると心身の発達の妨げとなりますが、早 
期に発見し治療することで発症を防ぐことができます。 

下記の内容をよくお読みになり、ぜひ検査をお受けください。 
 

◆どのような検査ですか？ 

生後５日から７日（生まれた日を１日とする。）の赤ちゃん（新生児）の足 
の裏からごく少量の血液を採って検査します。 

 
◆検査の対象となる疾患はどのような疾患ですか？ 

 検査の対象となる疾患は、次の２０疾患です。 

  ＜アミノ酸代謝異常＞ 

   フェニルケトン尿症、メープルシロップ尿症（楓糖尿症）、ホモシスチン尿 
症、シトルリン血症１型、アルギニノコハク酸尿症 

  ＜有機酸代謝異常＞ 

   メチルマロン酸血症、プロピオン酸血症、イソ吉草酸血症、メチルクロト 
ニルグリシン尿症、ヒドロキシメチルグルタル酸血症（HMG 血症）、複合カ 
ルボキシラーゼ欠損症、グルタル酸血症１型 

  ＜脂肪酸代謝異常＞ 

   中鎖アシル CoA 脱水素酵素欠損症（MCAD 欠損症）、極長鎖アシル CoA 
  脱水素酵素欠損症（VLCAD 欠損症）、三頭酵素/長鎖３－ヒドロキシアシル 

CoA 脱水素酵素欠損症（TFP/LCHAD 欠損症）、カルニチンパルミトイルト 
ランスフェラーゼ－１欠損症（CPT－１欠損症）、カルニチンパルミトイルト 
ランスフェラーゼ－２欠損症（CPT－２欠損症） 

  ＜糖質代謝異常＞ 

   ガラクトース血症  
＜内分泌疾患＞ 

 先天性甲状腺機能低下症、先天性副腎過形成症 

別紙2；東京都資料2；東京都
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様式１（裏） 

 
◆検査の費用負担はどのようになっていますか？ 

都内の医療機関で出産し、検査をお受けになる場合は、検査の費用は東京都 
が負担しておりますので無料となります。ただし、医療機関で行う採血にかか 
る費用(採血料)は保護者の方の負担となりますので御了承ください。 
 

◆検査を受けるにはどうすればいいですか？ 

採血は出産された医療機関で行い、検査は専門の検査機関で行います。 
都内で出産し、検査をお受けになる場合は、出産された病院に用意してある 
「先天性代謝異常等検査申込書」に必要事項を記入の上、出産予定の医療機関 
へ提出してください。 

 
◆結果はいつごろ判りますか？ 

検査の結果は、採血してからおおむね１週間以降に採血をした医療機関に報 
告されますので、保護者の方は医療機関で検査結果を確認してください。 

 
 ◆検査の結果、精密検査が必要と診断された場合はどうすればいいですか？ 
精密検査が必要となった場合は、お住まいの区市町村の保健センター等で 
「乳児精密健康診査受診票」の申請の上、医療機関で受診してください。 

なお、上記の「乳児精密健康診査受診票」を発行するために、東京都から区 
市町村へ精密検査を必要とする方の検査結果を提供しています。お住まいの区市

町村の保健所、保健センター等から、保護者の方へ直接御連絡する場合がありま

すので御了承ください。 
また、精密検査が必要となった場合は、自己負担が生じる場合がありますので

御了承ください。 
 

 
 

◆ お問い合わせ先 ◆ 

 

この「先天性代謝異常等検査のお知らせ」の内容について、御不明 
 な点がありましたら、東京都福祉保健局少子社会対策部家庭支援課母 
子保健担当までお問い合わせください。 

 
電話０３（５３２０）４３７２（直通） 
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アミノ酸代謝異常
（5疾患）

フェニルケトン尿症、メープルシロップ尿症、
ホモシスチン尿症、シトルリン血症１型、
アルギニノコハク酸尿症

メチルマロン酸血症、プロピオン酸血症、
イソ吉草酸血症、メチルクロトニルグリシン尿症、
ヒドロキシメチルグルタル酸血症、
複合カルボキシラーゼ欠損症、グルタル酸血症１型

中鎖アシルＣｏＡ脱水素酵素欠損症、
極長鎖アシルＣｏＡ脱水素酵素欠損症、
三頭酵素/長鎖3‐ヒドロキシアシルCoA脱水素酵素欠損症、
カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼ‐１欠損症、
カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼ‐２欠損症

☆検査対象疾患について

内 分 泌 疾 患
（２疾患）

糖 質 代 謝 異 常
（１疾患）

脂肪酸代謝異常
（5疾患）

有機酸代謝異常
(7疾患)

先天性甲状腺機能低下症、  先天性副腎過形成症

ガラクトース血症

※上記以外の病気が見つかる場合もあります。

　出産予定の医療機関または出産を予定している都道府県・政令指定都市の

母子保健担当課にご確認ください。都道府県・政令指定都市により、検査方法や

対象疾患・費用負担等が異なる場合があります。

　検査後1～2週間で結果が判明します。1か月健診などの機会に確認して
ください。
　再検査や精密検査が必要な場合は、医療機関から連絡がありますので必ず
受けてください。
　精密検査結果について医療機関や健康福祉センター（保健所）から確認のため、
連絡させていただく場合があります。

☆千葉市及び千葉県外の病院で出産される場合は

☆検査結果は

【問合せ先】　  千葉県健康福祉部児童家庭課　 043－223-2332

K

天

児の生年月日　　　　　　年　　月　　日

性　　　　　別　　　 男    ・    女

産婦 （母） 氏名

連 絡 先 住 所 　 〒　　 　－
　　　　　

電　話　番　号　　　　　－　　　　－

　生まれつき体の中の栄養素を代謝するしくみや、ホルモンを作るしくみに異常があ

り、意識障害やけいれんなどの症状を引き起こし、知能障害などの障害を残すことがあ

る病気です。

　検査を受けて早期発見ができれば、食事療法や薬剤の投与等の治療により、病気の

発症や重症化予防が可能です。

　ただし、まれに、この検査で発見できない場合や、結果がわかる前に発症してしまう

病気があります。

　千葉県では先天性代謝異常の18疾患と先天性甲状腺機能低下症、先天性副腎

過形成症の20疾患の早期発見を目的に検査を行っています。

先天性代謝異常等検査申込書
年　　月　　日

　私は、 左記の検査のお知らせを読み、 検査を受ける
ことに同意しましたので、 検査を申し込みます。

（日中連絡がつく連絡先を記入してください）

先天性代謝異常等検査のお知らせ

☆先天性代謝異常等の検査を行う病気は

（詳細は裏面を参考にしてください）

★ 裏面もご覧ください。

☆検査の受け方は
　出産した医療機関等で日齢4～6日目（生まれた日を0日と数えます）に赤ちゃんの

足の裏から少量の血液をとって検査します。検査は、委託検査機関で行います。

　右ページの申込書を記入して、医療機関に申し込みをしてください。

☆検査の費用は
　検査料は千葉県（※千葉市を除く）が負担します。ただし、採血料は自己負担とな

ります。

   また、精密検査が必要となった場合の費用は保険診療（一部自己負担）になります。

☆個人情報保護について
　検査の実施や追跡調査などで得られた成果は、研究目的で利用することや学会・論

文で発表することはありますが、赤ちゃんの名前などの個人情報を公表することはな

く、ご本人とご家族のプライバシーは厳密に守られます。

き

り

と

り

線

K

天
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茨 城 県 

先天性代謝異常等検査のお知らせ 
茨城県では，生まれて間もないすべての赤ちゃんを対象として，先天性の病気の早期発見のた

めの先天性代謝異常等検査を行っています。平成30年4月1日から，検査対象疾患を追加して，

以下の20疾患の検査を実施しています。 
 

先天性代謝異常等検査の対象となる病気 

病気の名前 どの様な病気か 

アミノ酸代謝異常 

フェニルケトン尿症，メープルシロップ尿症， 

ホモシスチン尿症， 

シトルリン血症１型，アルギニノコハク酸尿症 

ミルクや母乳に含まれてい

るタンパク質などの栄養素

を適切に利用することがで

きないため，赤ちゃんの体調

を悪くしたり，成長発達に影

響を及ぼしたりする可能性

のある病気です。 

有機酸代謝異常 

メチルマロン酸血症，プロピオン酸血症， 

イソ吉草酸血症，メチルクロトニルグリシン尿症， 

ヒドロキシメチルグルタル酸血症（HMG血症）， 

複合カルボキシラーゼ欠損症，グルタル酸血症１型 

脂肪酸代謝異常 

中鎖アシルCoA脱水素酵素欠損症（MCAD欠損症）， 

極長鎖アシルCoA脱水素酵素欠損症（VLCAD欠損症） 

三頭酵素/長鎖3-ヒドロキシアシルCoA脱水素酵素 

欠損症（TFP/LCHAD欠損症） 

カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼ1欠損症 

（CPT1-欠損症） 

カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼ2欠損症 

（CPT-2欠損症） 

糖質代謝異常 ガラクトース血症 

内分泌疾患 先天性副腎過形成症，先天性甲状腺機能低下症 

副腎皮質ホルモン，甲状腺ホ

ルモンが不足する病気です。

不足しているホルモンを薬で

補うなどの治療が必要です。 

 
これらの病気は， 早期発見・治療することが発症の予防につながります。一方，病気によっては最重症

の場合には検査を受ける前に発症したり，治療が難しい場合もあります。その場合でも早期の診断により

障害の程度を軽くする効果が期待できます。 
 

検査の申込みについて 

 県内の医療機関で出産し，検査を希望する場合は「先天性代謝異常等検査申込書」に必要事項をご記入の

うえ，出産した医療機関へ提出してください。 

 

検査の方法について 

 出産した医療機関において，日齢４～６日（出生当日は日齢０日と数えます）の赤ちゃんの「かかと」か

らごく少量の血液を採取し，専門の検査機関にて検査を行います。 

出生体重が 2,000g 未満の赤ちゃんには再検査のご案内をさせていただきます。 

 

検査費用の負担について 

  検査費用は，無料です。 
（県内の医療機関で出産し検査を受けた場合は，検査の費用は茨城県が負担しております） 
なお，医療機関で行う採血にかかる費用（採血料）は，保護者のご負担となります。 
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茨 城 県 

検査申込みにあたっての注意 

 ① この検査では，まれに疾患を発見できない場合や，お子さんが生まれてすぐに発症した場合，検査が

間に合わない場合があります。 

② 検査のためにいただいた個人情報は，本検査の目的以外には使用しません。ろ紙に採血した血液等は，

３年間保存させていただいた後，個人情報が特定されない形で廃棄いたします。 

 ③ 再検査や精密検査となった場合は，お住まいの市町村を管轄する保健所，保健センターへ連絡させて

いただく場合があります。 

 

検査結果について 

   検査の結果は，採血してから概ね２週間後に採血を行なった医療機関に報告されます。 

保護者の方には，医療機関から検査結果をご連絡いたします。１か月健診などでご確認ください。 
検査結果は「正常（異常なし）」「再検査」「要精密」の３つの区分でお知らせいたします。 

 
              今回の検査では異常は認められませんでした。 

 
 
              念のためもう一度検査を受けてください。 
               出産した医療機関から再採血のご案内があります。 

 
              なるべく早く精密検査を受けましょう。 
               要精密となった場合でも，専門の医療機関での検査で異常なしと判断される場合も

少なくありません。しかし，なるべく早くに詳しい検査を受けた方がよいので，出

産された医療機関とご相談のうえ専門の医療機関を受診してください。 
 

もし異常が見つかったときは 

  精密検査の結果，病気と診断された赤ちゃんは，専門医の診察を受け，必要に応じて治療や生活の 

指導を受けてください。また，医療費の助成制度（小児慢性特定疾病）がありますので，お住まい 

の市町村を管轄する保健所にお問合せください。 

（※）令和２年４月１日より水戸市が中核市へ移行したため，水戸市の方は水戸市保健所へ 

お問合わせください。 

保健所名 電話番号 管轄市町村 

中央保健所 ０２９－２４４－２８２８ 笠間市，小美玉市，茨城町，大洗町，城里町 

ひたちなか保健所 ０２９－２６５－５６４７ 
常陸太田市，ひたちなか市，常陸大宮市，那珂市  

東海村，大子町 

日立保健所 ０２９４－２２－４１９２ 日立市，高萩市，北茨城市 

潮来保健所 ０２９９－６６－２１１８ 鹿嶋市，潮来市，神栖市，行方市，鉾田市 

竜ヶ崎保健所 
０２９７－６２－２１７２ 龍ヶ崎市，取手市，牛久市，守谷市，稲敷市，美浦村，阿見町 

河内町，利根町 

土浦保健所 ０２９－８２１－５３９８ 土浦市，石岡市，かすみがうら市  

つくば保健所 ０２９－８５１－９２９１ 常総市，つくば市，つくばみらい市  

筑西保健所 ０２９６－２４－３９１４ 結城市，下妻市，筑西市，桜川市，八千代町 

古河保健所 ０２８０－３２－３０２１ 古河市，坂東市，五霞町，境町  

水戸市保健所（※） ０２９－２４３－７３１１ 水戸市 

正常（異常なし） 

要精密 

再検査 
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令和元(201９)年 10 月改訂版 
 

 
 

 
栃木県では、生後 4～６日のすべての赤ちゃんを対象に、先天性代謝異常等検査を行っています。 

見かけは元気な赤ちゃんでも、生まれつき病気を持っていることがあります。また、病気の中には、 

早期に発見し、治療を行うことで、知能や発育等の障害を防ぐことができる病気もあります。 

先天性代謝異常等検査は、このような生まれつきの病気を症状が出る前に発見し、適切な治療を行う

ために大切な検査です。 

赤ちゃんのために、ぜひ検査をお受けください。  

 

 

  検査の対象となる病気は、以下の 20 疾患です。 

 

 

 

申込書は産科医療機関・助産所に用意されています。申込書に必要事項を御記入の上、出産した医

療 

機関等に提出してください。 

 

 
 

 

産科医療機関・助産所で、生後４～６日（出生日は０日と数えます。）の赤ちゃんのかかとから、ごく

少量の血液を検査ろ紙に採取し、専門の検査機関（公益財団法人栃木県保健衛生事業団）に送り、検査

を行います。 

 

 

 
検査の費用は栃木県が負担しますので無料ですが、採血に必要な費用は自己負担となります。 

 

 

  

病気の区分 どんな病気か 

アミノ酸代謝異常症 

（５疾患） 

アミノ酸は蛋白質をつくる原料となる栄養素です。代謝の不具合により、アミ

ノ酸が分解されず、嘔吐や知能障害を起こすことがあります。 

有機酸代謝異常症 

（７疾患） 

有機酸は蛋白質を処理するときにできる物質の総称です。有機酸が体内にたま
ることで、重度の体調不良を起こすことがあります。 

脂肪酸代謝異常症 

（5 疾患） 

脂肪酸は、脂肪の成分であり、人間ではエネルギーの貯蔵庫として重要な役割

を持っています。脂肪酸の利用がうまくいかないことで、空腹時などに重度の

体調不良を起こすことがあります。 

糖代謝異常症 

（１疾患） 

母乳やミルクに含まれるガラクトースをうまく処理できないために、発達の遅

れや白内障などを起こすことがあります。 

内分泌代謝異常症 

（２疾患） 

副腎皮質ホルモンや甲状腺ホルモンが不足するために、発育の遅れなどを起こ

すことがあります。 

１ 検査の対象となる病気 

 

２ 検査の申し込み方法 

１ 検査の対象となる病気 

３ 検査の方法 

 

４ 検査費用 
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検査結果は、約２週間で判明し、異常がない場合は 1 か月健診などで産科医療機関・助産所から 

お知らせいたします。 

再検査や精密検査が必要な場合は、結果が判明次第、産科医療機関・助産所を通じて御連絡 

いたします。 

 なお、緊急に対応を要する場合は、検査機関から直接御連絡する場合がございますので、御承知お

きください。 

 

 

 

  
医療費の助成制度（小児慢性特定疾病医療費助成制度）がありますので、主治医に御相談ください。 

 

 

 

(1) 検査対象の病気は、治療法があり、適切な治療を受けることによって、多くの赤ちゃんは健康に

発育しますが、この検査では、お子さんが生まれてすぐに発症した場合は、検査が間に合わない場

合があります。また、まれに対象疾患以外の疾患が見つかることがあります。 

(2) 県では、精密検査や治療が必要となった赤ちゃんが速やかに検査等を受けられるよう、産科医療

機関、精密検査医療機関、専門のコンサルタント医師、保健師が連携を図り支援に努めています。   

このため、要精密検査となった場合は、検査結果をお住まいの市町や県健康福祉センターへ情報

提供させていただきます。 
 

(3) 検査のためにいただいた個人情報は、本検査の目的以外には使用いたしません。ろ紙に採血した

血液は、２年間保存させていただいた後、個人情報が特定できない形で廃棄させていただきます。 

 

● 先天性代謝異常等検査に関するお問合せ先 

  栃木県保健福祉部こども政策課母子保健担当    電話番号 028-623-3064 

● 相談窓口  

保健師が随時相談をお受けしておりますので、御心配なことがありましたら御相談ください。 

 

再 検 査 
最初の検査で、確実に正常と判断できない場合に、念のためもう一度行う検査です。 

出産した医療機関・助産所でもう一度採血して検査を受けましょう。 

精密検査 

病気の疑いがある場合に、病気かどうかを正確に診断するために行う検査ですが、精密検

査の対象になった赤ちゃんが、全て病気であると診断されるわけではありません。 

産科医療機関等とよく御相談の上、速やかに専門の医療機関で検査を受けましょう。 

窓     口 管 轄 市 町 電話番号 

宇都宮市子ども家庭課 宇都宮市 028-632-2388 

県西健康福祉センター 鹿沼市・日光市 0289-62-6224 

県東健康福祉センター 真岡市・芳賀町・市貝町・茂木町・益子町 0285-82-2138 

県南健康福祉センター 
小山市・栃木市・下野市・上三川町・壬生

町・野木町 
0285-22-0488 

県北健康福祉センター 

大田原市・那須塩原市・那須烏山市・さく

ら市・矢板市・高根沢町・塩谷町・那珂川

町・那須町 

0287-22-2259 

安足健康福祉センター 足利市・佐野市 0284-41-5895 

５ 検査結果について 

６ 病気と診断されたら 

７ 検査を申し込むにあたって御理解いただきたいこと 

 

-36-



別紙2；群馬県資料2；群馬県

-37-



-38-



◆申し込みにあたってご理解頂きたいこと

　　・検査のために頂いた個人情報は、本検査の目的以外には使用しません。

　　・まれに、お母さんやお父さんの隠れた病気を見つけてしまうことがあります。

　　・精密検査が必要となった場合、県内の専門医療機関をご紹介いたします。

　　　また、受診にあたっての相談支援のため、お住まいの保健所へ連絡をさせて頂きます。

山梨県

脂肪酸代謝異常症

中鎖アシルＣｏＡ脱水素酵素(MCAD)欠損症、極長鎖アシルＣｏＡ脱水素酵素(VLCAD)欠損症、三頭酵素

(TFP)/長鎖3-ヒドロキシアシルＣｏＡ脱水素酵素(LCHAD)欠損症、カルニチンパルミトイルトランスフェラー

ゼ1(CPT1)欠損症、カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼ2(CPT2)欠損症

糖代謝異常症 ガラクトース血症

内分泌代謝異常症 先天性副腎過形成症、先天性甲状腺機能低下症

　出産した医療機関等で日齢４～６日目（生まれた日は0日と数えます）の赤ちゃんのかかとから少量の血液をとって検

査機関へ送付し検査します。申込書に必要事項をご記入の上、出産する医療機関へ提出して下さい。

　検査料は山梨県が負担しますが、採血料は自己負担となります。

　検査後約2週間で結果が判明し、採血した医療機関を通じてお知らせします。

　再検査や精密検査が必要となった場合には、採血した医療機関から連絡がありますので、

　必ず早急に受けましょう。

　また、精密検査の声かけや、結果の確認などお住まいの保健所からも連絡をさせて頂きますので、

　申込書の連絡先は必ずご記入下さい。

　　・この検査では、まれに疾病を発見できない場合や、お子様が生まれてすぐに発症した際には、

　　　検査が間に合わないことがあります。

　　　採血ろ紙は、検査終了後、１年間各検査機関にて保存されます。

　　　また、保護者の方の同意を得た上で、他の病気の検査に使用されることがあります。

　　以上のことに同意いただける場合は、
　　　　別紙「先天性代謝異常等検査申込書」に必要事項を記入の上、
　　　　出産した医療機関へ提出して下さい。

　　　　　　　赤ちゃんの健康のために
　　　　　　　　　　　　　          先天性代謝異常検査を受けましょう

　山梨県では、生まれて間もない全ての赤ちゃんを対象に、先天性の病気を早期に発見するための検査「先天性代謝

異常等検査」を行っています。

　フェニルケトン尿症などの先天性代謝異常等の赤ちゃんは、生まれたときは全く健康に見えても適切な対応をとらない

と身体障害や発達の遅れが発生したり、時には生命の危険にさらされる場合もあります。

  しかし、これらの病気は早期発見・早期治療により予防又は軽減することが期待できます。先天性代謝異常等検査

は、障害の原因となる病気を予防するために行う大切な検査なので、必ず受けましょう。

アミノ酸代謝異常症
フェニルケトン尿症、ホモシスチン尿症、メープルシロップ尿症、アルギニノコハク酸尿症、シトルリン血症1

型

有機酸代謝異常症
プロピオン酸血症、メチルマロン酸血症、複合カルボキシラーゼ欠損症、イソ吉草酸血症、ヒドロキシメチル

グルタル酸血症、メチルクロトニルグリシン尿症、グルタル酸血症1型

検査を行う疾病（20疾患）

検査方法・費用

検 査 結 果

問合せ先： 山梨県子育て支援局子育て政策課母子保健担当 ＴＥＬ： ０５５－２２３－１４２５

＊山梨県は、この検査を甲府市医師会健診・検査センターと山梨県立中央病院に委託して実施しています。

資料2；山梨県

-39-



（様式第１号） 長野県

保護者の方へ

先天性代謝異常等検査事業のお知らせ
　先天性代謝異常症とは、食べ物に含まれる栄養素を消化・
吸収したり、不要になったものを排泄する ｢代謝 ｣を行う酵
素に生まれつき異常があるために、体内で栄養素のバランス
が乱れて、様々な臓器に障害を起こす病気です。生まれたと
きは、全く健康に見えても、適切な対応をとらないと身体障
害や発達の遅れ等の障害が発生する恐れがあります。
　しかし、これらの病気は早期に発見し、適切な治療を受け
ることで、障害の多くを未然に防ぐことができます。「先天性
代謝異常等検査事業」とは、代謝異常を早期に発見し適切な
治療を行うことで、障害の多くを予防する事業です。
　長野県では、長野県立こども病院に検査を委託し、タンデ
ムマス法等の分析法を用いて、24疾患（次頁）の検査を実施
しています。

検査について
生後４～６日頃に、医療機関（助産所）で赤ちゃんのかかとから少量の血液を検
査用ろ紙に採取し、検査機関（県立こども病院）に送付して検査します。
費用のうち、検査料は無料（公費負担）ですが、採血料等は自己負担になります。
※費用の詳細については医療機関にお尋ね下さい。

検査の結果について
検査の結果は、採血後２週間前後に出ます。
・「再採血」や「精密検査」が必要と判断された場合は、医療機関から連絡されます。
・「異常なし」と判定された場合は、１か月健診の時などに伝えられます。

検査の申し込みについて
このお知らせをよくお読みいただき、「先天性代謝異常等検査事業申込書兼同意

書／撤回書」に必要事項を記入の上、医療機関（助産所）に提出してください。

別紙2；長野県資料2；長野県
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検査の対象疾患(24疾患)

アミノ酸代謝異常症
（５疾患）

☆フェニルケトン尿症
☆メープルシロップ尿症
☆ホモシスチン尿症　　　　
☆シトルリン血症Ⅰ型
☆アルギニノコハク酸尿症　　

有機酸代謝異常症
（８疾患）

☆メチルマロン酸血症
☆プロピオン酸血症
☆イソ吉草酸血症
☆メチルクロトニルグリシン尿症
☆ヒドロキシメチルグルタル酸（ＨＭＧ）血症
☆複合カルボキシラーゼ欠損症
☆グルタル酸血症Ⅰ型
★βケトチオラーゼ欠損症

脂肪酸代謝異常症
（８疾患）

☆中鎖アシルＣｏＡ脱水素酵素（ＭＣＡＤ）欠損症
☆極長鎖アシルＣｏＡ脱水素酵素（ＶＬＣＡＤ）欠損症
☆三頭酵素（TFP）欠損症
☆カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼ -Ⅰ（CPT1）欠損症
☆カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼ -Ⅱ（CPT2）欠損症
★カルニチンアシルカルニチントランスロカーゼ （CACT）欠損症
★全身性カルニチン欠乏症
★グルタル酸血症Ⅱ型

糖質代謝異常症
（１疾患） ☆ガラクトース血症

内分泌疾患
（２疾患）

☆先天性甲状腺機能低下症
☆先天性副腎過形成症

※ ☆:偽陽性、偽陰性が少なく治療効果があると判定されている病気です（一次対象疾患）。
※ ★ : 現時点では、偽陽性、偽陰性の多いことが危惧され、一次対象疾患に分類されて

いない病気です (二次対象疾患 )。
※ 検査、診察の過程で、検査対象疾患以外の病気やご家族の病気が見つかる場合があります。

-41-



病気が発見された場合の支援体制
長野県では、大切なお子様を守るため、先天性代謝異常等の病気が発見された場合、
速やかに専門的な検査、治療及び支援が受けられるように、検査機関、医療機関、
県及び市町村が連携した支援体制を整備しています。また、「長野県マス・スクリー
ニング連絡協議会」を設置し、専門家ネットワークと連携した事業体制を確保して
います。
病気が発見された、あるいは疑われた場合、その結果は、検査機関から医療機関
及び県に通知され、お住まいの地域の保健福祉事務所（保健所）へ連絡されます。
県では台帳を作成し、保健福祉事務所（保健所）から保護者の方へ連絡させてい
ただき、お子様の状況を伺いながら必要な支援を行っています。
また、市町村による支援が必要な場合は、保護者の方に確認の上、市町村と連携
した支援を行っています。
なお、個人が特定されるような個人情報は厳重に保護管理しています。

お子様
保護者

長野県マス・スクリーニング連結協議会

専門家ネットワーク

市町村医療機関
（助産所含む）

受診受診
連携連携

相談相談

支援

相談

支援

相談相談
助言・指導助言・指導

相談相談
助言・指導助言・指導

検査機関・中核医療機関
（県立こども病院等） 台帳管理

県
（健康・疾病対策課） 保健福祉事務所

（保健所）

情報共有結果報告

支援状況

検体送付検体送付
結果通知結果通知 精密検査・治療精密検査・治療

入院・出産

採血・結果通知
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留意事項

長野県立こども病院からのお知らせ

問 合 せ 先

＜使用済みの血液ろ紙の取り扱いについて＞
●５年間保存し、保存期間終了後に個人が特定できない形で破棄します。
●将来もしお子様に病気が発見された場合に、振り返って原因を検索するために、
使用できる可能性があります。
●倫理審査委員会の承認を得ていることを前提に、検査法の検討及び検査技術の向
上のために使用され、その結果等を学会等で発表させていただく場合があります
が、その際には、個人情報に十分に配慮し、個人が特定できない形で行います。
●使用済みの血液ろ紙の取り扱いについては、「先天性代謝異常等検査事業申込書兼
同意書／撤回書 ｣に同意の有無を記入してください。なお、同意いただかなかった
場合でも、不利益を被ることはありません。また、同意はあとから撤回することがで
きます。
＜その他＞
●検査のためにいただいた個人情報は、本検査事業の目的以外には使用しません。
●長野県外の医療機関で出産される場合は、医療機関所在地の都道府県または政令
指定都市にお問い合わせください。

＜OTC欠損症に関する研究について＞
●長野県立こども病院（以下、こども病院）では、「タンデムマス・スクリーニングの対
象疾患にオルニチントランスカルバミラーゼ（OTC）欠損症を追加するためのパイ
ロット研究」を島根大学と協力して行っています。
●本研究の対象疾患であるOTC欠損症は、本検査事業の対象疾患ではありませんが、
本研究への参加に同意いただいた場合は、同じ血液で検査を行うことができます。
なお、検査料が追加されることや、赤ちゃんへの負担が増えることはありません。
また、研究への参加に同意いただかなかった場合でも、不利益を被ることはありません。
●検査を行った結果、病気が発見された場合は、ほかの病気と同じように速やかに
治療及び支援が受けられるようにこども病院がサポートします。
●本研究は、こども病院の倫理審査委員会の承認を得て行っています。研究の成果等
を学会等で発表させていただく場合がありますが、その際には、個人情報に十分に
配慮し、個人が特定できない形で行います。
●本研究の詳細は、こども病院ホームページに記載しています。なお、本研究に関
しては、こども病院マススクリーニング検査室（☎ 0263-73-5354）へお問い
合わせください。

（令和２年４月発行）

長野県健康福祉部
保健・疾病対策課 ☎ ０２６－２３５－７１４１

長野県ＰＲキャラクター
「アルクマ ｣©長野県アルクマ
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先天性代謝異常等検査事業申込書兼同意書／撤回書 
  年   月   日 

（あて先）長 野 県 知 事 

◎先天性代謝異常等検査事業について、「先天性代謝異常等検査事業のお知らせ」を読み、

その内容について了承しましたので、検査に同意し申し込みます。 

◎使用済みの血液ろ紙の取り扱いについて、５年間保存し、将来子どもに病気が見つかっ

た場合に振り返って原因を検索するためや、検査法の検討及び検査技術の向上のために

使用することに同意します。（□に✓を付けてください。） 

  同意します   同意しません   同意を撤回します 

◎「長野県立こども病院からのお知らせ」を読み、その内容について了承しましたので、

研究への参加に同意します。（□に✓を付けてください。） 
  同意します   同意しません   同意を撤回します 

【撤回書】 

◎同意はあとから撤回することができます。撤回される場合は、該当事項の「□同意を撤

回します」に✓を付けるとともに下記に署名の上、保健・疾病対策課宛てに御送付くだ

さい。なお、撤回された場合でも、不利益を被ることはありません。 

 

提 出 用 

保 護 者 控 用 

採血医療機関控用 

母 署 名
フ リ ガ ナ

                              

住   所 〒                            

里帰り先住所 〒                             

電 話 番 号                   （所有者：     ） 

＊連絡のとれる番号、携帯電話の場合は所有者をご記入ください 

お子様の名前
フ リ ガ ナ

                      

 ＊決まっている場合はご記入ください 

お子様の生年月日      年     月     日（ 男・女 ） 

長野県 
（様式第２号） 

問合せ先（撤回書の送付先） 
長野県健康福祉部  保健・疾病対策課 
住所 〒380-8570  長野市大字南長野字幅下 692-2 

 電話 026-235-7141 

説明医療機関（助産所）名                          

     年     月     日   署名               
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別紙 2；新潟県 資料2；新潟県
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令和元(2020)年 11 月改訂版 
 
 

 
 

 
栃木県では、生後 4～６日のすべての赤ちゃんを対象に、先天性代謝異常等検査を行っています。 

見かけは元気な赤ちゃんでも、生まれつき病気を持っていることがあります。また、病気の中には、 

早期に発見し、治療を行うことで、知能や発育等の障害を防ぐことができる病気もあります。 

先天性代謝異常等検査は、このような生まれつきの病気を症状が出る前に発見し、適切な治療を行う

ために大切な検査です。 

赤ちゃんのために、ぜひ検査をお受けください。  

 

 

  検査の対象となる病気は、以下の 20 疾患です。 

 

 

 

 

申込書は産科医療機関・助産所に用意されています。申込書に必要事項を御記入の上、出産した医

療 

機関等に提出してください。 

 

 
 

 

産科医療機関・助産所で、生後４～６日（出生日は０日と数えます。）の赤ちゃんのかかとから、ごく

少量の血液を検査ろ紙に採取し、専門の検査機関（公益財団法人栃木県保健衛生事業団）に送り、検査

を行います。 

 

 

 
検査の費用は栃木県が負担しますので無料ですが、採血に必要な費用は自己負担となります。  

病気の区分 どんな病気か 

アミノ酸代謝異常症 

（５疾患） 

アミノ酸は蛋白質をつくる原料となる栄養素です。代謝の不具合により、アミ

ノ酸が分解されず、嘔吐や知能障害を起こすことがあります。 

有機酸代謝異常症 

（７疾患） 

有機酸は蛋白質を処理するときにできる物質の総称です。有機酸が体内にたま

ることで、重度の体調不良を起こすことがあります。 

脂肪酸代謝異常症 

（5 疾患） 

脂肪酸は、脂肪の成分であり、人間ではエネルギーの貯蔵庫として重要な役割

を持っています。脂肪酸の利用がうまくいかないことで、空腹時などに重度の

体調不良を起こすことがあります。 

糖代謝異常症 

（１疾患） 

母乳やミルクに含まれるガラクトースをうまく処理できないために、発達の遅

れや白内障などを起こすことがあります。 

内分泌代謝異常症 

（２疾患） 

副腎皮質ホルモンや甲状腺ホルモンが不足するために、発育の遅れなどを起こ

すことがあります。 

２ 検査の申し込み方法 

１ 検査の対象となる病気 

３ 検査の方法 

 

４ 検査費用 

 

別紙 3：栃木県 資料3；栃木県
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検査結果は、約２週間で判明し、異常がない場合は 1 か月健診などで産科医療機関・助産所から 

お知らせいたします。 

再検査や精密検査が必要な場合は、結果が判明次第、産科医療機関・助産所を通じて御連絡 

いたします。 

 なお、緊急に対応を要する場合は、検査機関から直接御連絡する場合がございますので、御承知お

きください。 

 

 

 

  
医療費の助成制度（小児慢性特定疾病医療費助成制度）がありますので、主治医に御相談ください。 

 

 

 

(1) 検査対象の病気は、治療法があり、適切な治療を受けることによって、多くの赤ちゃんは健康に発

育しますが、この検査では、お子さんが生まれてすぐに発症した場合は、検査が間に合わない場合

があります。また、まれに対象疾患以外の疾患がみつかることや、母親の疾患がみつかることがあ

ります。 

 

(2) 新生児マススクリーニング事業は県が実施主体となって行っている事業です。県では、精密検査

や治療が必要となった赤ちゃんが速やかに検査等を受けられるよう、産科医療機関、精密検査医療

機関、専門のコンサルタント医師、保健師が連携を図り支援に努めています。要精密検査となった

場合は、検査結果をお住まいの市町や県健康福祉センターへ情報提供させていただきます。 

 

(3) 県では、新生児マススクリーニングで要精密検査となった赤ちゃんの追跡調査を行ないます。精

密検査病院の協力によって、本当に病気が確認されたか、そうであれば早期発見によって健康に育

っているか、などを調べます。この調査を続けることで、新生児マススクリーニングをよりよいも

のにしていくことが可能となります。 

 

(4) 残った検体は 2年間保存し、スクリーニング検査の改善や、母子保健・疾病予防の向上などのた

めに利用させていただく可能性があります。具体的には、個々の利用目的ごとに、医学倫理や個人

情報保護等に関する法令に従って可否が決定され、実施に際しては拒否の機会が適切に提供されま

す。２年間保存させていただいた後は、個人情報が特定できない形で廃棄させていただきます。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

再 検 査 
最初の検査で、確実に正常と判断できない場合に、念のためもう一度行う検査です。 

出産した医療機関・助産所でもう一度採血して検査を受けましょう。 

精密検査 

病気の疑いがある場合に、病気かどうかを正確に診断するために行う検査ですが、精密検

査の対象になった赤ちゃんが、全て病気であると診断されるわけではありません。 

産科医療機関等とよく御相談の上、速やかに専門の医療機関で検査を受けましょう。 

５ 検査結果について 

６ 病気と診断されたら 

７ 検査を申し込むにあたって御理解いただきたいこと 

 

-47-



 

● 先天性代謝異常等検査に関するお問合せ先 

  栃木県保健福祉部こども政策課母子保健担当    電話番号 028-623-3064 

● 相談窓口  

保健師が随時相談をお受けしておりますので、御心配なことがありましたら御相談ください。 

 

窓     口 管 轄 市 町 電話番号 

宇都宮市子ども家庭課 宇都宮市 028-632-2388 

県西健康福祉センター 鹿沼市・日光市 0289-62-6224 

県東健康福祉センター 真岡市・芳賀町・市貝町・茂木町・益子町 0285-82-2138 

県南健康福祉センター 
小山市・栃木市・下野市・上三川町・壬生

町・野木町 
0285-22-0488 

県北健康福祉センター 

大田原市・那須塩原市・那須烏山市・さく

ら市・矢板市・高根沢町・塩谷町・那珂川

町・那須町 

0287-22-2259 

安足健康福祉センター 足利市・佐野市 0284-41-5895 
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◆申し込みにあたってご理解頂きたいこと

　　・保護者の方の同意を得た上で、他の病気の検査に使用されることがあります。

　　・まれに、お母さんやお父さんの隠れた病気を見つけてしまうことがあります。

　　・精密検査が必要となった場合、県内の専門医療機関をご紹介いたします。

　　　また、受診にあたっての相談支援のため、お住まいの保健所へ連絡をさせて頂きます。

　　　　　　　赤ちゃんの健康のために
　　　　　　　　　　　　　          先天性代謝異常検査を受けましょう

　山梨県では、生まれて間もない全ての赤ちゃんを対象に、先天性の病気を早期に発見するための検査「先天性代謝

異常等検査」を県の事業として行っています。

　フェニルケトン尿症などの先天性代謝異常等の赤ちゃんは、生まれたときは全く健康に見えても適切な対応をとらない

と身体障害や発達の遅れが発生したり、時には生命の危険にさらされる場合もあります。

  しかし、これらの病気は早期発見・早期治療により予防又は軽減することが期待できます。先天性代謝異常等検査

は、障害の原因となる病気を予防するために行う大切な検査なので、必ず受けましょう。

アミノ酸代謝異常症
フェニルケトン尿症、ホモシスチン尿症、メープルシロップ尿症、アルギニノコハク酸尿症、シトルリン血症1

型

有機酸代謝異常症
プロピオン酸血症、メチルマロン酸血症、複合カルボキシラーゼ欠損症、イソ吉草酸血症、ヒドロキシメチル

グルタル酸血症、メチルクロトニルグリシン尿症、グルタル酸血症1型

山梨県

脂肪酸代謝異常症

中鎖アシルＣｏＡ脱水素酵素(MCAD)欠損症、極長鎖アシルＣｏＡ脱水素酵素(VLCAD)欠損症、三頭酵素

(TFP)/長鎖3-ヒドロキシアシルＣｏＡ脱水素酵素(LCHAD)欠損症、カルニチンパルミトイルトランスフェラー

ゼ1(CPT1)欠損症、カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼ2(CPT2)欠損症

糖代謝異常症 ガラクトース血症

内分泌代謝異常症 先天性副腎過形成症、先天性甲状腺機能低下症

　出産した医療機関等で日齢４～６日目（生まれた日は0日と数えます）の赤ちゃんのかかとから少量の血液をとって検

査機関へ送付し検査します。申込書に必要事項をご記入の上、出産する医療機関へ提出して下さい。

　検査料は山梨県が負担しますが、採血料は自己負担となります。

　検査後約2週間で結果が判明し、採血した医療機関を通じてお知らせします。

　再検査や精密検査が必要となった場合には、採血した医療機関から連絡がありますので、

　必ず早急に受けましょう。

　また、精密検査の声かけや、結果の確認などお住まいの保健所からも連絡をさせて頂きますので、

　申込書の連絡先は必ずご記入下さい。

　　・この検査では、まれに疾病を発見できない場合や、お子様が生まれてすぐに発症した際には、

　　　検査が間に合わないことがあります。

　　以上のことに同意いただける場合は、
　　　　別紙「先天性代謝異常等検査申込書」に必要事項を記入の上、
　　　　出産した医療機関へ提出して下さい。

　　・新生児マススクリーニングをよりよいものにしていくため、精密検査となった赤ちゃんの追跡調査を行ないます。

　　　精密検査病院の協力を得て、病気が確認されたか、健康に育っているか、などを調べます。

　　・検査のために頂いた個人情報は、本検査の目的以外には使用しません。残った検体は1年間各検査機関にて

　　　保存し、検査の質の改善や、母子保健・疾病予防の向上などのために利用させていただく可能性があります。

　　　なお、個々の利用目的ごとに、医学倫理や個人情報保護等に関する法令に従って可否が決定されます。

検査を行う疾病（20疾患）

検査方法・費用

検 査 結 果

問合せ先： 山梨県子育て支援局子育て政策課母子保健担当 ＴＥＬ： ０５５－２２３－１４２５

＊山梨県は、この検査を甲府市医師会健診・検査センターと山梨県立中央病院に委託して実施しています。

別紙3；山梨県資料3；山梨県
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先天性代謝異常症とは、食べ物に含まれる栄養素を消化・

吸収したり、不要になったものを排泄する「代謝」を行う酵

素に生まれつき異常があるために、体内で栄養素のバランス

が乱れて、様々な臓器に障害を起こす病気です。生まれたと

きは、全く健康に見えても、適切な対応をとらないと身体障

害や発達の遅れ等の障害が発生する恐れがあります。 

しかし、これらの病気は早期に発見し、適切な治療を受け

ることで、障害の多くを未然に防ぐことができます。「先天性

代謝異常等検査事業」とは、代謝異常を早期に発見し適切な

治療を行うことで、障害の多くを予防する事業です。 

長野県では、長野県立こども病院に検査を委託し、タンデ

ムマス法等の分析法を用いて、24 疾患（次頁）の検査を実

施しています。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
   

（様式第１号） 

 

生後４～６日頃に、医療機関（助産所）で赤ちゃんのかかとから少量の血液を検査

用ろ紙に採取し、検査機関（県立こども病院）に送付して検査します。 

費用のうち、検査料は無料（公費負担）ですが、採血料等は自己負担になります。 

※費用の詳細については、医療機関にお尋ね下さい。 

 

 

検査の結果は、採血後２週間前後に出ます。 

・「再採血」や「精密検査」が必要と判断された場合は、医療機関から連絡されます。 

・「異常なし」と判定された場合は、１か月健診の時などに伝えられます。 

長野県 

 

このお知らせをよくお読みいただき、「先天性代謝異常等検査事業申込書兼同意書／撤回書」

に必要事項を記入の上、医療機関（助産所）に提出してください。 

 
 
 

 
イラスト 

保護者の方へ 

先天性代謝異常等検査事業のお知らせ 

検査について 

検査の結果について 

検査の申し込みについて 

資料3；長野県
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※ ☆：偽陽性、偽陰性が少なく治療効果があると判定されている病気です（一次対象疾患）。 

※ ★：現時点では、偽陽性、偽陰性の多いことが危惧され、一次対象疾患に分類されていない病気です（二次対象疾患）。 

※ 検査、診察の過程で、検査対象疾患以外の病気やご家族の病気が見つかる場合があります。 

 

アミノ酸代謝異常症 

（５疾患） 

☆フェニルケトン尿症 

☆メープルシロップ尿症 

☆ホモシスチン尿症     

☆シトルリン血症Ⅰ型 

☆アルギニノコハク酸尿症   

有機酸代謝異常症 

（８疾患） 

☆メチルマロン酸血症 

☆プロピオン酸血症 

☆イソ吉草酸血症 

☆メチルクロトニルグリシン尿症 

☆ヒドロキシメチルグルタル酸（ＨＭＧ）血症 

☆複合カルボキシラーゼ欠損症 

☆グルタル酸血症Ⅰ型 

★βケトチオラーゼ欠損症 

脂肪酸代謝異常症 

（８疾患） 

☆中鎖アシルＣｏＡ脱水素酵素（ＭＣＡＤ）欠損症 

☆極長鎖アシルＣｏＡ脱水素酵素（ＶＬＣＡＤ）欠損症 

☆三頭酵素（TFP）欠損症 

☆カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼ-Ⅰ（CPT1）欠損症 

☆カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼ-Ⅱ（CPT2）欠損症  

★カルニチンアシルカルニチントランスロカーゼ（CACT）欠損症 

★全身性カルニチン欠乏症 

★グルタル酸血症Ⅱ型 

糖質代謝異常症 

（１疾患） 
☆ガラクトース血症 

内分泌疾患 

（２疾患） 

☆先天性甲状腺機能低下症 

☆先天性副腎過形成症 

検査の対象疾患（24 疾患） 
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長野県では、大切なお子様を守るため、先天性代謝異常等の病気が発見された場合、

速やかに専門的な検査、治療及び支援が受けられるように、検査機関、医療機関、県及 

び市町村が連携した支援体制を整備しています。また、「長野県マス・スクリーニング連

絡協議会」を設置し、専門家ネットワークと連携した事業体制を確保しています。 

病気が発見された、あるいは疑われた場合、その結果は、検査機関から医療機関及び

県に通知され、お住まいの地域の保健福祉事務所（保健所）へ連絡されます。 

県は台帳を作成し、保健福祉事務所（保健所）から保護者の方へ連絡させていただき、

お子様の状況を伺いながら必要な支援を行うとともに、必要に応じて、保護者の方の同

意を得た上で、市町村と連携した支援を行っています。 

また、長野県では検査機関の協力を得てこれらのお子様の追跡調査等を行っており、

こうした仕組みによって先天性代謝異常等検査（先天性マス・スクリーニング）をより

よいものにするよう取り組んでいます。 

なお、個人が特定されるような個人情報は厳重に保護管理しています。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

病気が発見された場合の支援体制 

お子様 

保護者 
市町村 

連携 

保健福祉事務所 

（保健所） 

県 

（保健・疾病対策課） 

台帳管理 

医療機関 

（助産所含む） 

検査機関・中核医療機関 

（県立こども病院等） 

専門家ネットワーク 

検体送付 

結果通知 

受診 

精密検査・治療 

相談 

支援 

 

相談 

支援 

 

情報共有 

入院・出産 

採血・結果通知 

 

長野県マス・スクリーニング連絡協議会 

相談 

助言・指導 

 

結果報告 

支援状況 

相談 

助言・指導 
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＜OTC欠損症に関する研究について＞ 

●長野県立こども病院（以下、こども病院）では、「タンデムマス・スクリーニングの対象 

疾患にオルニチントランスカルバミラーゼ（OTC）欠損症を追加するためのパイロット 

研究」を島根大学と協力して行っています。 

●本研究の対象疾患である OTC 欠損症は、本検査事業の対象疾患ではありませんが、本研究への参

加に同意いただいた場合は、同じ血液で検査を行うことができます。なお、検査料が追加される

ことや、赤ちゃんへの負担が増えることはありません。また、研究への参加に同意いただかなか

った場合でも、不利益を被ることはありません。 

●検査を行った結果、病気が発見された場合は、ほかの病気と同じように速やかに治療及び 

 支援が受けられるようにこども病院がサポートします。 

●本研究は、こども病院の倫理審査委員会の承認を得て行っています。研究の成果等を学会等で発

表させていただく場合がありますが、その際には、個人情報に十分に配慮し、個人が特定できな

い形で行います。 

●本研究の詳細は、こども病院ホームページに記載しています。なお、本研究に関しては、 

こども病院マススクリーニング検査室（☎0263-73-5354）へお問い合わせください。 

 

＜使用済みの血液ろ紙及び検査結果の取り扱いについて＞ 

●使用済みの血液ろ紙は５年間保存し、保存期間終了後に個人が特定できない形で破棄します。 

将来もしお子様に病気が発見された場合に、振り返って原因を検索するために、使用できる 

可能性があります。 

●使用済みの血液ろ紙及び検査結果は、検査法の検討及び検査技術の向上のために研究機関等が 

使用し、研究の成果等を学会等で発表する場合があります。具体的には、個々の使用 

目的ごとに、医学倫理や個人情報保護に関する法令に従って各研究機関の倫理委員会等により 

承認され、個人情報に十分に配慮し、個人が特定できない形で取り扱われます。 

実施に際しては拒否の機会が保障されます。 

●以上の取り扱いについては、「先天性代謝異常等検査事業申込書兼同意書／撤回書」 

に同意の有無を記入してください。なお、同意いただかなかった場合でも、不利益を被ること

はありません。また、同意はあとから撤回することができます。 

＜その他＞ 

●検査のためにいただいた個人情報は、本検査事業の目的以外には使用しません。 

●長野県外の医療機関で出産される場合は、医療機関所在地の都道府県または政令指定都市に 

お問い合わせください。 

 

 

 

 

 

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 

 

 

 

 

 

（令和３年４月発行） 

長野県健康福祉部 

保健・疾病対策課 

長野県立こども病院からのお知らせ 

留 意 事 項 

☎ ０２６－２３５－７１４１ 

問 合 せ 先 
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66})
�Ī¹ĿŲ�6�)*57}$�
żÇ�żƖ'&$lû%§Ň�6�ĳ}

� 9}� ��ĵŖĵƆĥá*�ďÎŉ
© 57 }n 50 }�ŽÓ)ĵƆƃĠ 4 }�
nņÓ)ĵƆƃĠ 2}��2+�»¨Ɯ
1}%�
§Ň$� �(ť 2)� 
 
ƫƧœÀ 
� x§¼ø�� 3Ï×)ſŻŵĄ)§�
ħ 45Ƥ*�ÝĸÜ�3łƈ�Őă$� 
��ſŻŵĄ÷ě)Ì¶9ćŬ�5Ùŧ

��5�

ť 1.2019ÏÓ)öũĵŨÞŔóƥ29ƊƅÒļe495,433�ĪnƦ 
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ıÞŒ ıÞ¡ ÞŔó �œ 

:]Sƌ 
yŸ 
įÎĳ 

��­X<RbDPdÆĳ 3  
ƣX<Rb:`RdŠĳ 4 BH4�ÚÜ:1} 
ŽĳƣX<Rb:`RdŠĳ 8  
_fYbFcMYÆĳ 1  
_L>Rd:OSFb 
� P`dGX<`fIċïĳ 

4  

FPbadŠĳ 1­ 1  
FPadċïĳ 8 İŰ:1} 

Äū 29  

ÿĊƌ 
yŸ 
įÎĳ 

_Lb\cdƌŠĳ 4 
ĕ{ VB12ċpĳƯ1} 
SCGLċïĳƯ1} 

YcW>dƌŠĳ 7 Žĳ­Ư4} 
;J�ŞƌŠĳ 2  
_LbBcPRbCaFdÆĳ 4  
Ŧ�?bZ@F`fIċïĳ 1  
CbKbƌŠĳ 1­ 1  
βDPL>`fIċïĳ 1  

Äū 20  

Řŕƌ 
yŸ 
įÎĳ 

MCADċïĳ 2  
VLCADċïĳ 3  
CPT1ċïĳ 1  
CPT2ċïĳ 1  

Äū 7  
�ū 56 ÞŔƟÓƱ1/8,847�Ī 

ť 2Ƨ2017Ï(ĵŨ�6�ÞŔ) 2020ÏÓƥ3Ï×):dDfPŵĄŐăƦ 
Ī¹ĿŲ 57} 

AƯďÎŉ© 
BƯŽÓƃĠ 
CƯnņÓƃĠ 
DƯƍÓƃĠ 
EƯ�»¨Ɯ 

50 
4 
2 
0 
1 

Ēv 0 
lû 9 

:dDfPŵĄƱ47ƊƅÒļ)
�29ƊƅÒļ�3§Ň�4ƥ10śę{$*ĵŨÞŔ�'� �Ʀ�
ŽÓƃĠƱƄ�ĵƆďÎ$�Ūųƃ6�ŽÓĵƆƃĠưnņÓƱƄ�ĵƆ�#�5��ƃ6ơşưƍÓ

ƃĠƱ¿��4ĥáưlûƱżÇ�żƖ�-�*ƀƖ�'�'&)ĩĬ$ſŻ$�'�' �ĳ}� 
 
x§)ŵĄ$*ĒveƍÓƚ¾}Ic�Ž
 nņÓƚ¾ 6}ƥ10.5ƤƦ%�
Őă� ���
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2014ÏÓ(Ŀ»Űõ�6� 80}) 2Ï×)
ŵĄ$*�Ēv-�*ĵƆƃĠ)Ų/36�Þ

Ŕ* 17.5Ƥ$� �(ť 3)ƪ)�ŵĄġ6)�ŗ

Ü1 3đ-$)s×9sğ�5%�TMSGB
afRdC$ĵŨ�6�ÞŔ)Ō 20Ƥ*�Ē
v�5�ƚ¾9ē5�ŗÜ)�5�%9Ǝŭ

�,�$�5�Ĥ(öĪ�Ā��5�*r�Ā

úĀ(ĵĳ�52
'Ĳ­)s×*Ŝ�'�

%Û865� 
TMSGBafRdC$*�30ŃƢzj)ı

Þ9ĵŨ$�5�ŗÜ��5%Ū86#�5

��Ĩ«ã�ª$*�Ĩ±$)Ĝq9ƔĎ�5

�%9Ĺķ%�#�gČÁŹıÞ%uČÁŹı

Þ�Ů»�6#�5�gČÁŹıÞ*��ƗÜ�

�ƘÜ�Å'��úĀęĴ)�ă�ĀÖ$�5

ıÞ�uČÁŹıÞ*�ĨĔƙ$*�ƗÜ�Ƙ

Ü�ĻÕó�4�ĵŨ�6#0Ŀ»Űõ

ƥgenotype-phenotype)ƓƁƦ�2+ęĴ�
)ćŬ���$'��ÕƝU;cMPľń(%

&/5%�
ıÞ$�5� 
TMSGBafRdC)gČÁŹıÞ9éµ

�5�/(*�ĵŨàÓ)ð¦�Ŀ»Űõě�

öũęĴě)Ƒĵ��2+s×ŵĄƥgenotype
%)ƓƁƦ'&û3�(�5Ùŧ��5�TMS
GBafRdCgČÁŹıÞ*Ĩüģ$* 17
ıÞ%�6#�5��śę{(2 #* 2ČÁ
ŹıÞ0£/#�5%�70�5�mĭķ(.

5%�gČÁŹıÞ)Ů»*�ª�¬®)Ţñ

)[aFf(2 #į'5�čŊ%ùā)ÁŹ

ıÞ)Ėž9ť 5(ë�#�5ƫ)��69Ũ5

ƕ4$*�Ŋª%;Ka:$*gČÁŹıÞ*

´��ŝª1Q;N$*Å'�æ�36#�5

�¢��5�ÂĂ TMSgČÁŹıÞ9éµ�
5�/(�űŏ's×ŵĄ{��Ùŧ$�5� 

 
ť 3Ƨ2014Ï(ĵŨ�6�Þ�) 2Ïƒ)ſŻŵĄ 

 ĳ}ƥ%Ʀ ıÞ�ů 
Ŀ»ÞŔó 80  
ĵƆƃĠ 10  

(12.5%) 
_Lb\cdƌŠĳ�YcW>dƌŠĳ�_LbBcPRb

CaFdÆĳ�CbKbƌŠĳ	­�MCADċïĳ�FPb
adŠĳ	­�:bARSETBƌÆĳ 

Ēv 4  
(5.0%) 

_Lb\cdƌŠĳƥĪ× 40ùƦ�YcW>dƌŠĳƥöĪ
�Ʀ�CPT2ċïĳ�1ä 3�þ	�TFPċïĳƥ1ä 4�þƦ 

ôĦ 324Ôīð²�Į¸ƯMCAD=nƐ:Fb-CoAřėŎƋŎưCPT2=?bRLdUb]P;bP`dG
X<`fI-�ưTFPƱiƞƋŎ� 

ƬƧŐŶ 
ÂĂ TMSGBafRdCgČÁŹıÞ)é

µ9Ũì�#��śę{)ną�Í9ÁŹ(�

2017ÏÓĵŨĳ}) 3Ï×)ĥá(!�#:
dDfPŵĄ9Ţ ��§�ħ� 50Ƥzk$
� ��%�Ēv}�ŭƏ�6'� ��%'

&�3�Ĩüģ$)ÞŔſŻ{�(*ð¦)|

¬��5�ŷ³ª)ĥĚ%Ėž�5%�ªe¬

®)Ţñ[aFf(2 #0�TMSGBaf
RdCgČÁŹıÞó*µ��į'5�öĪ�

\GGBafRdC����ÞŔ9ĵŨ�5�

�)tĈ$'��·&0)Ð�)�/(�ħķ

(źĦ�5�/)÷ň�Ę/365� 
 
ƭƧľń��Ŕ 
� �ĢĞ·� ªŅâŖ�ĴľńHdKf 
 

ƮƧ�œôĦ 
1) É�ĝČƯKdO^\GeGBafRdC
)ö�'ÈƑ, Ä�Ł, 2017, 58:687-694 

2) É�ĝČƯÿĊƌeŘŕƌyŸįÎĳ)Ű
õ%ęĴ)ƂĐ, Ä�Ł, 2018, 59:417- 
425 

3) É�ĝČƯKdO^\Gě9Ã���öĪ
�\GGBafRdC)�ă%ŴƠ, �š
ŤĪß°, 2018, 82:1-7 

4) Castineras DE, et al: Newborn screening 
for metabolic disorders in Spain and 
worldwide, Ann Pediatri, 2019, 91: 
128.e1-128.e14
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ʭÅȒʲʮ 
Â� ť� Ǹ� ȃ� Ď� ó� Ǝ 

 
ƂǞ¸iTTMpx_uNºĄ`Z\txM�ɡ*ʍ²)8;ŗĎ¼Ƒ&ɨǰĈ$@Ô*©ɳ 

 
ĄȄŞȫÖǬǸȃUuXx 

ǸȃşiTTMpx_uNǸȃĢ� �ʧ É 
 

ʭɇȑʮºĄìȴƻ�*ƂǞ¸iTTMpx_uN%ǭɈ�<;ŖȪŗĎ?ʚȑw¼Ƒ�;�

5*ƝȖ3&�$	ìȴƻ�%�ō&(;��ƠÖĸ��áÎ�;ºĄ`Z\txM�ɡ�	

2017Ļł�9¶ȿǸȃʭƇƖ»ȾɁǞÙ�ɅÏ�Ʀʮ%ʍĘ�<	�Ļł+ŞȫÖǬǸȃʍǭ
əʤ&�$ņ�ț
%ȅ 4 ÿ�ɡ?ʍ²����ÿ+IuoDu�ɡ&�;�&%	ȴƻ�Ƶ
Ĝª¯ťŇȪ('ȿŹ°�96Ŀ�áÎ?Ō9<���Ŋ6ɥǌ{*Çȑ?æ��)ʍ²%�

;Ɉɱ��Ȅ!��&�9	ʊƓǰ)țȜ�;�&%	ƂǞ¸iTTMpx_uN�Ʀ*Ĉ$

@Ô�ɳ46*&Ɠŉ�<;� 
 

ʲʱǲǰ 
� >�Ą*ƂǞ¸iTTMpx_uN

(NBS)+	1977Ļ�9Ą*�Ʀ&�$ʍ
Ę�<�Ŋ	2001Ļ�9yȷɥǌÔ�<
$ȴƻ��Ʀ&(!$
;�2014Ļ)ƥ
Ɵƾ�KTpxƾ�9Xu[kiTƾ.

ǿȿ�	Ĩɣ+ŋƘ* 6ǩŖ�9 20ǩŖ
)ŧĔ������ĨɣǩŖ*¬�*ʢ

ł+ʝĺ)�
�5	ȴƻ�Û�%*Ŗ

ȪŽ+ʝĺ)ĭ(�	�Ʀɕ§wÑǚÔ

wŖȪĤƅ.*QxbTð{('�Ăʜ

&(!$
;�2�ȴƻ�ʎ%6	ɉƪ

wĩʋĤ*ƑǔwȿŹťŇȪ*ƃʇ('

)8!$	NBS�Ʀ*÷ɨ)Ƣĵ�Ǟ�
;³ð)	:	ɨǰĈ$@Ô�Ƹ59<

$
;� 
 

ʳʱƃƾ 
� {ɑǲǰ*�5	2015Ļł�9 2019
Ļł)��$	ƇƖ»ȾɁǞÙ�ɅÏ�

ƦʭÂť�ƦȪʹĳơĔĞÖĞɿǕ�ż

ŬwĲçǅƭʮ)$	ìȴƻ�)�ƂǞ

¸iTTMpx_uNɲșÙɡ��*ɒ

Ȥ&	�*�ō&(;�ƂǞ¸iTTM

px_uN�ƠÖĸ�*ɺĠ?ɇɛ�;

&&6)	�ƠÖĸ�yč)��;�º

Ą`Z\txM�ɡ�*ʍ²)8;ºĄ

%*ŗĎ¼Ƒ?ă!$����Ļł+Ɩ

Ǹȃʍǭəʤ&�$�<?ņ�ț�ň

%	ȅ 4ÿǲ&(;ºĄ`Z\txM�
ɡ?ʍ²����ÿ+IuoDu�ɡň

Ņ?ŭǠ���&�9	ìȴƻ�*ƵĜ

ª¯ťŇȪwª¯ĸwTMpx_uNƥ

Ɵʏ¨Ȫ)6Ŀ�áÎ?Ƹ5�� 
 

ʴʱȘƜ 
� 2021 Ļ 2 Ɛ 5 Ƈ	45 ʀŁǵ�9�Ơ
Öĸ?+�5&�;Öĸ 63 ï*áÎ?
Ō$	ºĄ`Z\txM�ɡ?ʍ²���

�9)	º 67 ȴƻ�ʭ47 ʀɷŁǵʯ20
Ź�Ķʮ� 35ȴƻ��9	ƵĜª¯ťŇ
Ȫwª¯ĸwTMpx_uNƥƟʏ¨Ȫ

50ï*áÎ�Ō9<�� 
� áÎȪ%¼Ƒ�;ŗĎ&�$	6 ï*
ǏȪ�9�|*ìǭɂ�(�<���ɡ

ȕ�Ŋ)áÎȪ.BuOx\?ġƄ��

ʭesNokwŢʈwBuOx\ȘƜ+

ƖÂťĎóƎƕĮ)ůɭʮ� 
 
ʭʲʮ�ºĄ`Z\txM�ɡ*�Ŋ*

Ć:ƃʭĲçǅƭʮ 
ʭʳʮ�ƂɉǩŖTMpx_uN*ǜǖ

&əʤʭ�ʧÉʮ 
ʭʴʮ�ŚǷǵ*iTTMpx_uN*

ǜǖ&əʤʭȼǡÖǾĔĞĬ¸Ǿ

żŬw�ȼúøʮ 
ʭʵʮ�ʫ¸ĳǵ*iTTMpx_uN

*ǜǖ&əʤʭʫ¸ĳĔĞĬ¸Ǿ

Ïżw�Ĳŝ�ʮ 
ʭʶʮ�ʄǫɆí·Ǩ}ºǫ(SCID)TM

px_uN*ǜǖʭïèİĔĞĬ

¸ǾɟĸwƗƚǼĊʮ 
ʭʷʮ�ȱʩŒȈȸȡǫ (SMA)TMpx

_uNɖʨǸȃ*ǜǖʭ×ȹĔĞ
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�ʐÖĞUuXxǕ�żŬwȨǡ

Ɖʮ 
 

ʵʱȩħ 
� ¶ȿǸȃʭƇƖ»ȾɁǞÙ�ɅÏ�Ʀʮ

%Ůɳ���ɲșÙɡ�ɒȤ���ƠÖ

ĸɺĠ��ĔØ*ȴƻ�)ȿ�ǈ:	º

Ą`Z\txM�ɡ6 4ĻȜ�$*ʍ²
&(!��&%	�*ƝȖ3)8;ºĄ

rfq*ŗĎ¼Ƒ�Ç�ĠǶ�$���

Əʄɇəʤ%	;�ǭɈŖȪŗĎ*ʚȑ

&�Ŋɰɫ�6ǜĆ	�*ƝȖ3?ÆǠ

�$
:	țȜǰ(å:Ȗ3&�;�&

�ƒ2<;��<)+	ºĄ�ɡʍ²)

Ŏɇ&(;ɥǌ*ʊƓǰ(ǹª�əʤ&

(!$
��	�Ļł+ƂĉPs^ED

qTśƞǫǀȿ.*Ĩȉ{IuoDu%

ʍ²�;�&&(:	ă9�6ɍƹ�Ɉ

ɱ�;ȘƜ&(!���9)	�ƠÖĸ

)ʒ9�ȴƻ�ʏ¨Ȫȇ)6Ŀ�áÎ?

Ó;�&�éȰ&(:	�Ŋ+ȳŀǜď

&ȿŹ&*ŗĎ¼Ƒwǳ�ǝɍ6yıɳ

4�&�Ɠŉ�<;� 
 

ʶʱȘɜ 
� ¶ȿǸȃ%ʍĘ�<��ƂǞ¸iTT

Mpx_uNºĄ`Z\txM�ɡ�?

ŞȫÖǬǸȃʍǭəʤ&�$ņ�țȧ	

ȅ 4ÿ�ɡ?ʍ²���Ä5$IuoD
u�ɡƃŅ?ŭǠ���&%	�Ŋ+ɥ

ǌ*Çȑ?æ�;�&(�	ÖĸwȿŹ

ğwƥƟšɀȪ('Ŀ�ʏ¨Ȫ*áÎ?

Ƹ5	ƂǞ¸iTTMpx_uN�Ʀ*

ɨǰð{wĈ$@Ô*ČǱ&�$ĠǶ�

��
� 
 

ʷʱǸȃÙÍȪ 
� ĔǁźÜ� ƙÕĔĞÖĞȐǸȃǾ 

 
ʸʱáȩſǘ 
ʲʮ�Ĳçǅƭ	�ʧÉʹƂǞ¸iTT

Mpx_uN*ºĄƩǍÔ	»Ⱦ

ɁǞŗĎ	50(4):10-12	2020 
 

�

� �
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f�?:<EH1WĘ$n¢$�,¶  
�Ç���dé ×U²¯ 

�| ÔÍ 
%�*# 
� ƂǞ¸iTTMpx_uNʭNBSʮ*Ʋë?ū:ɯ;&	1960 Ļʟ)KTpxƾ�ʍǭ�
<$�Ƙ	NBS �ƌâ�Ę52���>�Ą%+ 1977 Ļ) NBS �ĄĤ�Ʀ&�$ʍĘ�<
2���	2001Ļ�ʑ NBS+ćƃȴƻ��Ʀ&(!$
2��NBS�ȴƻ��Ʀ&(:	ȴ
ƻ�*Ƀʅ�Ŀ�!�Øʞ	ºĄǰ)3;&ȴƻ�)8;ǉłĵ6Ŀ�!�8�)Ő><2�� 
 
µÜd61DH>F2$�ęà¥%ê�à¥ 

2014 Ļł�9KTpxƾ)�>!$Xu[kiTʭTMSʮƾ�ī¹�<ĨɣǩŖ+ŧĔ�
2���yƃ TMS ƾ)8;TMpx_uN%+	ĨɣǩŖ*ȁʥ+Ƣƴ)Đ�2���	¬
�*ǩŖʢł+��	47ʀɷŁǵ*� ȑ 30*ȴƻ�%+ǭɈ�<;ŖȪŽ+Ļʎ 2¤�|
&
�ǖƼ%���*8�(ǖƼ%+	ìȴƻ�ÛǗ%ŖȪŗĎ?ţŲ�	�Ʀɕ§?�;�

&+Ăʜ%	:	ťŇȪ*mYfxRnu6ȝŨ�)�
&Ő><2�� 
 
ĂÑY$Ä.ĝ�8¦�h¾Yn 
����Ȯƍ%2015Ļ�95Ļʎ	ƇƖ»ȾɁǞÙ�ʭǝ�ʊ ƚɢƑķʙʮ*ćċ

ª¯ȟíŮɳ�Ʀ�ȴƻ�*Ɲ?ɩ��ƂǞ¸TMpx_uN*ƩǍÔwÑǚÔ)ʏ�

;Ǹȃ�ʭÂť�ƦȪĲçǅƭʮ%	ºĄ`Z\txM*ƨȋ	ºĄrfq*ŖȪǮʈ

wɰɫ�Ç*ƨȋ	
8-ŗĎ¼Ƒ	ƩǍÔ	ÑǚÔ?ǲũ�$�2��� 
 
f�?:<EH1WĘ 

3ĻÈ8:	ìȴƻ��9�Ơǰ(Öĸ)Ļ1ÿʚ2!$
���	ƂŗĎ*¼Ƒ	ȴ
ƻ�ʎ*ŗĎ�ű('?ǲǰ&�$	ºĄ`Z\txM�ɡ?ʍ²�$�2����ɡ

ʍ²ȗɦ+»ȾɁǞÙ��Ʀ*ɅÏʆ	�ÿʭȅ4ÿʮ+ŞȫÖǬǸȃUuXxǸȃʍ
ǭ�Ʀɦ*ɅÏ?æ�$ġǜ�2�����$�ÿ�9�ƠÖĸ��%(�ȴƻ�ťŇ

Ȫ*ƃ)6�áÎ
���2��� 
 
n¢$f�?:<EH1WĘ$�,¶#�.� 
� ȴƻ�ÛǗ%+ŖȪŽ�ĭ(�$6	ºĄrfq%ŗĎ?¼Ƒ�<,	NBS*řȧ
?ǝɍ%�;8�)(;&Ő><2��ȴƻ�*ɧî�Ō9<;(9	ƭĻł�ʑ6º

Ą`Z\txM�ɡ?ʍ²�$	Ƃ�
ŗĎ*¼Ƒ	ŗĎ�ű*ď?ɒ�$	>�Ą*

NBS*ɨǰð{?ă;�&?Ɠŉ�$
2�� 
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µČà¥61DH>F2$ÚØ!ĔĮ 
�ìªÿuâçë7F9Hçë«B661DH>F2çë� �ħ 

Xİ p 
µÜdB661DH>F2 S)#ĩ�-ğ�$gäçëYn 
� 2004�2012Ļł)��$	Xu[kiTƾ)8; NBSɖʨǸȃ?�ī��ÞǞÐ´ǾĞǸ
ȃʭĲçǛʮ*Ŋ	ĨɣǩŖ*ŧĔ?æ�$	ʏɲ�;ɆŽ*ǸȃǛ�Ȗȣ�<;8�)(!

��2017�2019 Ļł)��$+	1)ɔǬKD]oDuȉĠ(ÞÐǾǸ�ƗǛ), 2)KD]oDu
Ÿɏ*�5*Gb[uTËÁ(AMEDǄĮǛ), 3)ǨĞ/ÖǬȗǆĞǰɕ§(ÞÐǾǸ�ʧǛ), 4)ȴ
ƻ�*Ɲ?ɩ��ƩǍÔ(ƇƖ»ȾɁǞÙ�ɅÏ�ƦĲçǛ), 5)ƂɉǩŖTMpx_uN
(AMED �ʧǛ)&
� 5 "*»ǰǸȃǛ�ƿÒ�$
��2020 Ļł+	1) ÞÐǾǸ�ƗǛ, 
2)AMEDȆ�Ǜ(ǄĮǛ*Ŋț), 5)AMED�ʧǛ�țȜ�;yƃ	3)4))"
$+ŞȫÖǬǸȃ
ʍǭəʤ(�ʧǛ)&�$	ìȴƻ�*ɲșÙɡ�&�ƠÖĸ?��; NBSǭɈŖȪŗĎ*äʚ
7	ŗĎ¼Ƒ*�5*ºĄ`Z\txM�ɡʍ²('*å:Ȗ3?ņ�ț
%
;� 
 
NBS{È$8*$ē¹G�§¬÷1$ËÕt 
� NBSǭɈŖȪŗĎ*ʚȑ?ʊƓǰ)țȜ��;)+	�*�5*¿ĥ�æƥƋ*ɘƉwîř
ŠȜ�)ñ2<;8�)�;Ŏɇ�	;�	ġʗ)+ȴƻ��&)å:ƹ59<$
;*�ǜ

ǖ%	;�ɘƉwîřŠȜ�*¿ĥ&�$	TMpx_uNƥƟşɈwƏȕɔƁï('*ŗĎ

äʚ7	£Ǡǆ3ȽǃǐȒƥ�*ªȊw�ƭÆǠȇ)ʏ�;ɑɭ?ñ5�ƩǍÔƣ?ȉĠ�	

ćċdsZMÛ�ʭÕǂɷwƙÕ/ʏƙwǢ«ɪ/�ɿ/ɮǦ/�Ą/þĄ/�ĴwƺȠʮ%ìȴƻ�
* NBS�ƠÖĸ)Ǻ�$	řɈʚȑ?ă;�&&��ʭțȜ�ʮ� 
 
µČ NBS�ę_ĉà¥$Ĥ�¤ď[!ĥ��Õ$ð� 
� ǜȿ*Xu[kiTƾ)8;ƂǞ¸iTTMpx_uN+	�9)ɰÎ��;ēŽ*ǩŖ­

Ʌ�	;�2�	ƥƟwƻǬšɀ*ɳư)�!$	Ƃ�(Ĩɣ­ɅǩŖ�Đ�$
;�½�ǰ

)+	ìȁ*oDVWxkǪwÊȲǯɨST\scCxwßǭŒ·Ǩ}ºǫw¶ĕŒQD\l

KsEDqTśƞǫwȱʩŒȈȸȡǫ('�Ū�9<;�ȍĄ('¶ȿ�$
;Ąwćċ%+	

01�/$�TMpx_uN�<$
;�	>�Ą%+¬�*ǸȃȪ)8;Ĭɉƪ(ɖʨǸȃ

)Ǥ2!$
;�ȍĄ%+ɲɾŹŁ¿)ɝûęù��ɒȤ�<	ĨɣǩŖpT\“Recommended 
Uniform Screening Panel (RUSP)”?ɺĠ�$
;�	>�Ą)+ƂɉǩŖTMpx_uN*
�ƦÔ)ʏ�;»ǰ�Ȗ3+ 6ɒĠ�<$
(
� 
 
2019�� AMEDªÿà¥c¿îø�çëPÉ 
� �ƂǞ¸iTTMpx_uNĨɣŧµ*­ɅǩŖ?Ğɀǰɋǒ�9ɺĠwɕ§�;�5*

Gb[uT)ʏ�;ɚƟǸȃ� 
� �Ŋ*ĨɣǩŖŧµ)ð�$	AMED�9 2019Ļł	2�Ą¿*ƂɉǩŖTMpx_u
N)ʏ�;ǜǖ?žǝ�$	�ƦÔ.*ɹíŒ?ɕ§�;Ǹȃʍǭəʤ�ŰǺ�<���*

�5*½�ǰ(ƃƾ&�$	RUSPɺĠ)Ǡ
9<;TPBpuNƾ*ųǠ)8;ì­Ʌǩ
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Ŗ*ŭǒ?�ō)	»ǰTMpx_uNĨɣ&�$*ɹíŒ7ɍƹ�/�əʤ(')ʏ�;

ǜǖ?ŰǺ��� 
� ŭǒȘƜ)Č#
$	ßǭŒ·Ǩ}ºǫ?+�5&�;ľ"�*ǩŖ)"
$+	ƂǞ¸

iTTMpx_uNĨɣ.*ƈő(ɰÎ�ƒ2<;&
�Ɉɍ?Ďó�����	TPBp

uN*ʠǲ7ʁǒ)ʏ�$+	Ŏ��6ɹÃ%+(
&
�ũŶ6ĭ(�9�	:	>�Ą

*ġŗ)Ý��ɺĠwɕ§ČǍ?ȉĠ�;ŎɇŒ?�Ɏ��� 
 

2020�� AMEDªÿà¥c¿îø�çëPÉ 
� �ƂǞ¸iTTMpx_uNĨɣŧµ*�5*ǩŖɺĠČǍ*ǹȄ� 
� 2019ĻłǸȃʍǭəʤ*Ȝ�&�$	2020Ļł�9 3vĻ*əʤ� AMED�9Ǻ�<	
�|*8�(ɐǣ%ǶŠ�$
;� 

 
� � 2020Ļłʹ 
� � (1) ì­ɅǩŖ*ǷɈ)Č#�ɺĠɕ§ʠǲ*Űƣ 
� � Xu[kiTɰÎǩŖ, oDVWxkǪ, ÊȲǯɨST\scCx, 
� � ßǭŒ·Ǩ}ºǫ, ȱʩŒȈȸȡǫ, ¶ĕŒśƞǫ, 
� � ¶ĕŒ¿ÂƽǩŖ, ȭɷʌʉǫ 
 

� � (2) Űƣ�<�ɕ§ʠǲ*ɚžwȚíʹ 
� � � � �ʖıÂƛƾ��ɹǠ%�;ň)å:2&5;� 
� � � � ǜȿiTTMpx_uN%*ȗʨ�9 / ǟǾ*Ȅď�9 / 
� � � � ɻ�ĞǰƥƟ*ɋǒ�9 / ÖǬȗǆĞ*Ȅď�9 / 
� � � � TMpx_uNƥƟšɀʞ�9 
 
� �Ŋ*�Ġ 
� � 2021Ļłʹ� ʏɲĞ�*�ù)8;­ɅǩŖɕ§.*ɖǠ 
� � 2022Ļłʹ� ɕ§ʠǲ*ʄ3��)8;ʁǒƹĠ 

  

-74-



�

�

¨æå#02-B661DH>F2$ÚØ!ĔĮ 

ĆÞué��u�Ħ �dé 
VĆ �� 

ÚćB661DH>F2$�·Yn! 2019��$�ú 
� ŚǷǵ+�çȑ 750z�ʭ� ïèİĶȑ 230z�ʮ%	ƂǞ¸iTTMpx_uNʭNBSʮ
ƥƟ+ŚǷǵ¯ń#�:ūȶ�Ʀā�ȿ!$
;�ÁǞŽ+ 2017Ļłʹȑ 62000�	2018Ļ
łʹȑ 61000�	2019Ļłʹȑ 57000�&Ǉĭ³ð%	2019Ļł* NBSġƄŽ+ 57136�
%	!���*� 	Xu[kiTƾ*Ȏƥ¦ʣ+ 28¤ʭ0.05ʬʮ	KoM\xTȽǫȎƥ¦
ʣ+ 15¤(0.03ʬ)%	!���<9*¶ĕ�ɠǥĺǫǧ
¤+ȼǡÖǾĔĞǪʓĬ¸Ǿ.Ȕ�
æɔ&(:ȎƟ	cHsx�<$
:	2019 Ļł+è¾ĉcF_qO\uįǫ 1 ¤	BH4 ã
ŏŒʪcF_qBo_uȽǫ 1 ¤	ɬǫʪcF_qBo_uȽǫ 1 ¤	MAT ƬŴǫ 1 ¤	R
\puƬŴ 2¤	lYqisuʂȽǫ 1¤	lYqMs\_qNpRuįǫ 2¤	ʪDuTp
uŒ�Ƚȏǫ 1¤	CPT1ƬŴǫ 1¤�ɔƁ)ȵ!�� 
 
µČà¥61DH>F2$z,ô) 
� ŚǷǵ¿*ÂĚƄɒ?Ĩɣ&��oDVWxkǪwʄǫɆí·Ǩ}ºǫʭSCIDʮ)Ĩ�;
NBSƥƟ+	2017Ļ 4Ɛ�9hugǪ& SCID?Ĩɣ)ʍĘ�	2019Ļ 6Ɛ�9cAdpx
Ǫ	kPēȏǫ Iĉ	IIĉ?ɰÎ�ǜĆ 5ǩŖ)"
$ƥƟ?ȿ!$
;�Å=ȒŭȽ	Ƒƀ
ƥƟ*ňŜ%	ȼǡÖǾĔĞ	ïèİĔĞ�ȿ�ȳŀǸȃ&�$
;�	�<+[xXäʚ


8-ǭɂ?éȰ&�;�5*Ĩŏ%	:		�2%ƷȜǰ(ƥƟ�Ʀ%	;&
��Ȥ��%

áÎƄɒ*ÙÍ?Ō$
;�2020 Ļł+ŚǷǵ*ÂĚƄɒ* 69.5ʬ�Ɩ�Ʀ)áÎ�	ƥƟ
¿ĥ?ɘƉ�<îř��ƂǞ¸+ 75.2ʬ	ŚǷǵ¿%ÁǞ��ƂǞ¸*� �*ƥƟ?æ��
ƂǞ¸+ 56.5ʬ%	;��<)8:	�<2%)hugǪ 2¤	cAdpxǪ 4¤	kPēȏ
ǫ IIĉ 2¤�ɔƁ�<cHsx�<$
;� 
Ňćċ%+ŚǷǵ¯ń#�:ūȶ�Ʀā*ÙÍ*6&	»ɦ NBS	Ƃɉ NBS&6�>5$À
ǎ)ɵý�<$
;�əʤ&�$+	�Ŋ�9)Ƃɉ NBS áÎƄɒ?Đ7�	ƥƟ*ʄɇŒ
)"
$yȷ)6ôǷ�$
��&�Ū�9<;� 
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ĳd�å$B661DH>F2$ÚØ!ĔĮ 
ĳd����dé r² 

M� ©R 
��×¤!µÜdB661DH>F2$�·Yn 
� ʫ¸ĳǵ+ǵƶ�ȑ 160z�
2��	ȑ 1/3�ʫ¸ĳĶ)�@%
2��yƃ	ǵċ+Ú
Õ 600km )>�:	26 *Ƒ�ʛĳ?Ť�$
2��Ļ�	ÁǞŽ+Ǉĭ³ð)	;*+�*
ʀɷŁǵ&đ>:2�@�¶ĕ�ɠǥĺǫ*ȎĦƥƟ+ĻŽ�	:	1 Ļ) 1-2 �*ǹĠŖȪ
Ž�Ɉ9<$
2��ȎĦƥƟġƄÖǬƫʏ+ʫ¸ĳĔĞǪʓ%��	ʛĳ*ƂǞ¸�ȎĦƥ

Ɵ&(!�ďí+ƋʎǰÇȑwȗǆǰɤť�	:2��ɶà 7 Ļ*ʎ)�*8�(OxT� 3
�	:	� 2 �+ČĽǪʓ&ɲŵ�	ĔĞ%+(�ʛĳ)ɮ
ČĽǪʓ%ÄƓĨŏ�$
�
��2����Ŋ6ʛĳ*Ĝ'6ɸ�ȎĦƥƟ	;
+¶ĕ�ɠǥĺǫ&ɔƁ�<�Ƌ*Ĩŏ

)Ăʜ��Ǟ�;éȰŒ�	:2�� 
 
ġöwĘW$ĨbØÒ!µČà¥61DH>F2 
� ʫ¸ĳǵ%6�*ȴƻ�&î��	ȴƻ�	ȎĦƥƟƫʏ	ǟě�Ǿ	ƂǞ¸Ǿ	Ĭ¸Ǿ(

'*ʏ¨Ȫ�ƨŞ�;ɲșÙɡ�?Ļ 1ÿʍ²�	�Ʀ*ŗĎ¼Ƒ?ȿ!$
2��2020Ļł
�9+oDVWxkǪ*TMpx_uN?Ƒƀ%ʍĘ�2���¢�$Ƃ�
ƂǞ¸iTTM

px_uNƥƟɲșÙɡ�?Å)ɒȤ�2����Ŋ6ɰÎ�ƒ2<;ǩŖʭSCID	SMA (
'ʮ)Ĩ�;Ĩŏ?țȜ�$Ùɡ�$
��Ġ%�� 
 
��Ħ.%�*!�-ģī��'$�£ 
� ʛĳ?ñ5$Ĭ¸ǾÖ*ĭ(
ćċ%+	ɔƁ)ȵ;2%Ƌʎ���;œ<�	;�&�9	

ƈƓɔƁwƈƓƻǬ*Ŕŕ?æ�7�
ćċ%+(
�&¬�ǰ)+ȩ�$
2��ɔƁǹĠ

Ŋ*ɰɫ+ȎĦƥƟġƄƫʏ%	;ʫ¸ĳĔĞǪʓ)8;ţŲ*3%	:	ʃĹ:Áǟ*ďí

+ɰɫ�Ăʜ)(!$
;ǜǖ�	:2�� 
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SCID 61DH>F2$ÚØ  
�}����dé ė� 

ÀÂ è� 
SCID!% 
� ʄǫɆí·Ǩ}ºǫʭSevere combined immunodeficiency; SCID)+	ǞŊŽ�Ɛ¿)ȬǑ
wŻȽǫ('*ʄȌ(śƞǫ?ėƫ)ǭɈ�<;�&�ē
	Ə6ʄǫ(ßǭŒ·Ǩ}ºǫ%

��śƞǫǭǫÈ)ɔƁwǿƤ?ȿ��&%	ȺƉ(Ǟö�ŊŸü�Ɠŉ%�;�5	T ȓȯ
ƂǞȰ*ũƩ%	; T-cell receptor excision circle(TREC)*ĠʅǊĠ)8;ƂǞ¸TMpx_
uNƥƟ�Ʈȍ%+Ŀ�ġƄ�<$
2�� 
 
¨æå=$ SCID61DH>F2�ú 
� ǽ� +	ŚǷǵ¿%ÁǞ��ƂǞ¸?Ĩɣ)	2017Ļ 4Ɛ8: EnLiteTM TRECLZ\?
Ǡ
$	SCID)Ĩ�;ƂǞ¸IeRn^qTMpx_uN?ʍĘ�2���2020Ļ 3Ɛƕ2
%) 80,794 �*ƂǞ¸?Ĩɣ)ƥƟ?ȿ
	TREC ƥƟʕŒ¤+º$ïèİĔĞĬ¸Ǿ*Ē
Ƙ)

$ȞȦǰɻ�Ĝɍƛ?ñ4ȎĦƥƟ?ġƄ�$�2����*Ɠʎ)	¾ĉǰ( SCID
ǫ¤+îĠ�<2�@%���	5 ï*ȓȯŒ·Ǩ}ºǫ?îĠ�	ɹÃ(śƞ�ʐȊǝ?Ű
¥�2��� 
 
BóĀÌ±á61DH>F2$Ġq 
� 2020 Ļ 4 Ɛ�9+	TREC ǊĠ&îƋ)	B ȓȯƂǞȰ?ãƊ�; Kappa-chain 
recombination excision circles(KREC)?ǊĠ%�; EnLiteTM TREC/KRECLZ\?Ǡ
�
TMpx_uNƥƟ?ī¹�2���2020ĻʵƐʺʷƐ* 3�Ɛʎ% 7,577ï*ƂǞ¸*ƥƟ
?ġƄ�2���ǜĆ	îĠ�<�ʵï* KREC�®¤*ȎĦƥƟ?ȿ!$
2���9)	
TREC �®*ƂǞ¸*ȎĦƥƟ)8: FOXN1-SCID *ʲ¤?ɔƁ�	śƞ�ʐȊǝ?ȿ!$

2�� 
 
0;@4F;0C=H8(ADA)Ì±á#+- SCID$61DH>F2 
� yƃ	ADA-SCID +	ɱĺ* TREC ǊĠ)8;ƂǞ¸TMpx_uNƥƟ%+îĠ�Ăʜ
%	;�&�Ƿ9<$
2��	ADA-SCID)Ĩ�;ƂǞ¸TMpx_uNƥƟ)"
$6	
2021Ļ 4Ɛ*ī¹?�Ġ�$
2�� 
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āĲ¤ïăùá61DH>F2Đıçë$ÚØ 
�CåÐ^`OĪĚ� ĕÅçë7F9H 7F9Hħ 

ûÞ ¹ 
āĲ¤ïăùáĴSMA!%ĵ 
ȱʩŒȈȸȡǫʭSpinal muscular atrophy; SMAʮ+ȱʩÈɌȓȯ*ȝŨ)Ŏɇ( SMN

XuaMɨ?¡;�5*ɻ�Ĝ*ƬĖ�ßĀ%ʰǭǫ�;ɻ�ĜǩŖ%�ʱʢł+ 2 z�*Á
Ǟ	�:y�Ȁł%+(
�&�<$
:2�ʱ~Ɋ��*ɻ�ĜƬĖ*ªĀȪ%	: 1/4 *
ǹǚ%ȥŖ¸�Ǟ2<2�ʱÁǞƋ)+ǫǖ�	:2�@� 3h�Ɛ%ʦ�Ń; 6h�Ɛ%Ń;
�&�%�;('Ưĺ(ɵÒǭɸ�ǙŌ%��ʰɳȿŒ)Ȉȸȡ?Ƙ��ʰƻǬ?�(�<,

2 Ʊ�=2%)õò6%�(�(:Ƴ��;&
�ȗɶ?&:2�ʱ���ƏɮʰƧ5$ÑƜ
*	;ÖȻ÷�>�Ą)

$6ªʔäɭ�<;�&&(:ʰŖ¸*�Ŋ*Ìǰ(Ÿü�Ɠŉ

%�;8�)(:2��ʱƻǬ*XDjuN+ʰ%�;��ƈƓ)ʰ2�ǫǖ*Á$
(
Ƌ

Ɠ)Ę5;��ʄɇ%ʰʍĘ�ɴ<;&ʰƻǬ?�$6ʘģ?Ũ"�&+ɽ�9<2�@ʱÁ

ǞŊƈƓ)ɔƁ?�;)+ƂǞ¸TMpx_uN(NBS)�Ŏʡ&(:2�ʱÛyɻ�ĜǪ%�
*%TMpx_uN)+ɻ�ĜƥƟ�Ŏɇ%�ʱ�<2%6¶ĕ�ɠǥĺȇ* NBS %£!$

;=ȒȽ?£!�ɻ�ĜƥƟ�éȰ%ʰêǋºą%Ę5� SMA TMpx_uN*ŞȢ�ʝ
ĺ)ÑƜǰ%	!��&�9ʰBlpJíȾĄ%6ʍĘ�;�&)(:ʰƆ)ØŽ�{*Ĵ�

ʍĘ�$
2�ʱ 
 
vĄå=$ SMA61DH>F2 
>�Ą%6ƈő) SMATMpx_uN�Ç?ƨȋ�;�)ǥɜ+(
&Ő><2��ʰġ

Ʉ�;)+2�ġȢ#�:�Ŏɇ&ȩ�2��ʱļ
ʰ�yȷǻāƾ�� ƇƖĬ¸¶ɳƻǬÙ

ɡ��*ɥŹǰŷų�Ō9<;�&)(: 2h019Ļƕ�9őɼʰ×ȹǵ%Ň�Ȫ*ɤť(�)
ƥƟ?Ű¥�;ġɄǸȃ?�;�&)(:2��ʱǽ'6*ɥā+�%)×ȹǵ* NBS *ƥ
ƟŦǒ&�$ƿÒ�$
:2���ʰɻ�ĜƥƟ�Ç+Ɣž±%��ʱ��%ʰ��� DNA
Ǹȃşɻ�ĜƥƟĢ*áÎ?Ōʰ�9)ƻǬʍĘÈ*ɻ�JEuUpuNʰȎĦƥƟʰ
8-

ƻǬƫʏ&�$×ȹǵ�'6Ǫʓ�áÎ�;�&)(:2�� 2ɦ020Ļ 5Ɛ*ɲ�Ɖ�)ġʗ
*TMpx_uN?Ę52��ʱ 2020 Ļ 12 ƐƕƋǒ%×ȹǵ¿*ǟǾÖǬƄɒ 115 ƫʏ*
� 106ƫʏ�áÎ�ʰȑ 85ʬ)	�; 22,209�*TMpx_uN?ġƄ�$
:ʰƖǸȃ
ȕ�* 2021 Ļ 3 Ɛ2%)+ 3 z�?ɩ�;&�Ř�<2�ʱ2�ʰʕŒ¤+Á$
:2�@
�ʰ�ÿ*Ǹȃ?Ę5;ĭ�È)Ǟ2<�Ĝ¥�ǜĆʰƻǬ)¹!$
:2�*%ʰ7+:0

1ŘĠɱ:*ʢł&Ő><2�ʱ 
 
vĄå=$¾´ÈÅPÉ'$z,ô) 

2021Ļ 4Ɛ�9+Ƒƀ%*ƥƟ�Ʀ&�$ġȢ?Ȃ4�&?ɐǣ�$
:2� �ɦ*Ǔ)ʰ

×ȹǵʰ×ȹĶ�9Ɔĝ*=Ȓ?ņ�Ȝ�ʰƖ�Ʀ)6£��&*ɓɞ�Ō9<2��ʱņ�

Ȝ�ʰî��Ç%țȜ�/�Ǎ±?�$
:2�ʱĪƘǰ)+»ɦƥƟ&(;�&?ǲũ�$


:ʰÞǞÐ´ǴƵĜª¯əʰʜǪĨȉə*ƃ&*ɗ�í
ʰáɡʓɡù.*ɘƉ?�$�2

��ʱ�Ŋ+Ĥƅ�&*ɗ�í
('6ɳ5ʰ×ȹǵ*å:Ȗ3�ºĄ)Ŀ�;�&?ǲũ�

$ƿÒ�$
��
&Ő!$
:2�ʱ 
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会議についてのアンケート

マススクリーニング学会 20
小児内分泌学会 18

先天代謝異常学会 25
日本医用マススペクトル学会 1

上記のいずれでもない 2
意義があると思う 28
目新しくなかった 1

その他 0
今後も続けるべきだ 27

回数を減らして開催(2,3年に1回) 1
やめてもよい 0

その他(改善すべきことなど) 0
今回の規模で良い(120～150) 21

もう少し拡大(200名位まで) 4
その他 3

現在のままで良い(午後のみ) 23

丸1日(午前午後) 0

その他 5

現状で良い(これまでは2月) 26

その他 2

中核医師(小児科) 27
中核医師以外の医師(小児科,産科,内科等) 16

自治体担当者(保健師を含む) 21
産科医(医師,助産師) 14

検査関係者 17
その他 3

おおむね現状のままで良い 27

この他に設定すべきセッション(提案) 3

現時点では特に思いつかない 15

次回取り上げてほしいテーマ 9

・新しい新生児マススクリーニングに対する各学会での取り組み・フォロー
　アップ体制の構築
・発見率と小児慢性疾患データによる確定診断との乖離について
・標準とするご家族に説明するパンフレット(各自治体で改編化)を作って
　おいてほしい
・スクリーニング陽性者の転機・最終診断について、全国規模のデータが
　知りたい
・拡大スクリーニング導入の実際
・新たなスクリーニング（ライソゾーム病、SCIDなど）の実施状況
・オプショナルスクリーニングの普及によって直面する現場の新たな問題と
　その対応について
・特に新規疾患を対象にしたNBS研究のレジストリや長期フォローアップの
　ためのデーターベースの必要性
・全国の医師が集まる利点は、各自治体には1名2名しかいない稀少疾患を
　集計できることだと思う。TMSでよく発見されるよう になった軽症
　プロピオン酸血症などスクリーニング導入で発見されるようになった
　新規疾患について、全体的に他府県でどういう神経学的予後をたどって
　いるのか、代謝不全発症の有無はどうなのか、そのような報告を聞くことが
　できればとてもありがたい。全国調査の結果がどうなのか論文などで
　フォローできておらず申し訳ないが、そういう結果をこのような会議の場で
　知ることができれば診療に役立てられると思う。

参加した中核医師、小児科医、産科医、その他医師の回答　N=28

・日本小児神経学会他

・WEB開催とオンデマンド
・hybridにして、次期中核医師候補にも参画してもらう
・WEB会議であればもう少し対象者を増やせるのでは？

取り上げてほしい
テーマ

質問 その他意見

入会しておられる
学会

会議について

今後の会議

回答（N=28）

会議の規模

時間帯

開催時期

参加者の範囲
(チェック複数可)

会議の内容

・現地参加の場合は土日希望
・土日祝日
・午後遅めで1～2時間
・リモートなら午後のみ、対面なら午前午後
・平日は診療があるため遅めの時間、あるいは土曜など希望
・WEBであれば現状でよいが、集合の場合は感染症のリスクが少ない時期だと
　嬉しい
・前年度のデータがまとまる秋ころ
・自治体の連絡協議会メンバー(産婦人科医を含む)
・中核医師以外の免疫や神経の医師
・患者家族会の代表者、時間を決めて参加など

・新しいトピックや今後のフォローアップ体制に興味がある
・産科における実施体制
・自治体側からの情報発信が得られたら良いと思う
・今回のような中枢性甲状腺機能低下症・ライソゾーム・SCIDの拡大状況
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会議についてのアンケート
参加した自治体担当者、保健師、検査関係者の回答　N=22

行政 13
保健師 9

検査担当者 5
その他 0

意義があると思う 21
あまり意義を感じない 0

その他 1
今後も続けるべきだ 21

回数を減らして開催(2,3年に1回) 0
やめてもよい 0

その他(改善すべきことなど) 1
今回の規模で良い(120～150) 20
もう少し拡大(200名位まで) 1

その他 0
現在のままで良い(午後のみ) 21

丸1日(午前午後) 0
その他 0

現状で良い(これまでは2月) 18

その他 4

中核医師(小児科) 20
中核医師以外の医師(小児科,産科,内科等) 14

自治体担当者(保健師を含む) 21
産科医(医師,助産師) 11

検査関係者 19
その他 1

おおむね現状のままで良い 20
この他に設定すべきセッション(提案) 1

現時点では特に思いつかない 18

次回取り上げてほしいテーマ 3

参加者の範囲
(チェック複数可)

会議の内容

取り上げてほしい
テーマ

質問

役職

会議について

今後の会議

その他意見回答（N=21）

会議の規模

時間帯

開催時期

・内容によっては専門的すぎて行政向けでない項目もあった

・専門用語の使用を控え、幅広い参加者が分かりやすくしていただけると
　ありがたい

・1月ごろに実施
・案内を早めにいただければ、いつでもいい
・8～10月頃（2月は議と重なる事が多いため）
・人事異動を考慮し、5月～6月頃の開催を希望
・国の担当者及び予算担当者

・各自治体の連絡協議会の現状の情報交換
　（どのような内容を実施しているか、構成メンバー、課題等）

・拡大スクリーニングに対して国、自治体の今後の対応・方針・要望書などが
　提出された場合の流れ等
・患者追跡調査（短期予後・長期）について
・将来追加が予想される疾患等、新規対象疾患に関する情報について
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