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平成 28年度厚生労働行政推進調査事業費補助金（成育疾患克服等次世代育成基盤研究事業）分担研究報告書 
 

分担研究課題 

次世代のマススクリーニングの在り方に関する研究 

研究分担者 松原洋一（国立成育医療研究センター 研究所長） 

 

愛知県における新⽣児 SCID マススクリーニングの準備状況 

 

研究協力者 小島勢二（名古屋大学大学院医学系研究科小児科学 教授） 

 

研究要旨 

 重症複合型免疫不全症（SCID）は、すでに欧米各国においてNBSの対象疾患となっている。

本研究では、わが国における実施を念頭に、名古屋大学でパイロット研究を実施した。 

 

 

研究協力者 

小島大英（名古屋大学大学院医学系研究科小児科学） 

奥野友介（名古屋大学大学院医学系研究科小児科学） 

村松秀城（名古屋大学大学院医学系研究科小児科学） 

高橋義行（名古屋大学大学院医学系研究科小児科学） 

 

Ａ．研究目的 

重症複合型免疫不全症（SCID）は、NBS 対象疾

患としての基準を満たしており、すでに欧米各国

では実際にスクリーニングが実施されている。わ

が国における実施に向けて名古屋大学において

パイロット研究を実施した。 

 

Ｂ．研究方法 

日齢4～7の新生児213名を対象としてTREC法

によるスクリーニングを実施した。陽性コントロ

ールとして SCID 患者 9 名から得られた検体を用

いた。また、陽性者を対象とする精密検査法につ

いて検討した。 

 

Ｃ．研究結果 

（スライドを参照のこと） 

TREC 法によって簡便迅速にスクリーニングが

実施できた。陽性検体はすべて同定することがで

きた。解析対象とした 213 名の新生児には陽性例

は認められなかった。 

スクリーニング陽性者を対象とした精密検査

として、次世代シークエンサーによる遺伝子診断

法を確立した。 

 

Ｄ. 考察 

TREC 法は欧米各国の新生児スクリーニングで

すでに広く用いられている手法であるが、今回の

検討によってその適性が確認された。本研究によ

り、実際にマススクリーニングを実施できる技術

的基盤が整備されたものと考えられる。今後、愛

知県内においてパイロット研究を進める予定で

ある。 

  

Ｅ. 結論 

わが国においても SCID の NBS についてパイロ

ット研究を遂行し、その導入可否を検討すべきで

ある。 
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