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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） 

 

原発性免疫不全症スクリーニングの現状と課題 

 

研究協力者 今井耕輔（東京医科歯科大学小児科 准教授） 

 

研究要旨 

原発性免疫不全症は致死的な先天性疾患であるが、発症前に発見して治療を開始することに

よってその予後を大きく改善することが可能である。本研究では、本疾患に対する海外での NBS

の実施状況を把握するとともに、東京医科歯科大学においてパイロット研究を実施した。 

 

研究協力者 

寺田尚美 （東京医科歯科大学小児科） 

稲見有希 （東京医科歯科大学小児科） 

葉姿汶  （東京医科歯科大学小児科） 

山下基  （東京医科歯科大学小児科） 

森丘千夏子（東京医科歯科大学小児科） 

満生紀子 （東京医科歯科大学小児科） 

滝敦子  （東京医科歯科大学小児科） 

森尾友宏 （東京医科歯科大学小児科） 

 

Ａ．研究目的 

原発性免疫不全症は致死的な先天性疾患であ

るが、発症前に発見して治療を開始することによ

ってその予後を大きく改善することが可能であ

る。欧米各国ではすでに NBS 対象疾患となってい

る。 

本研究では、海外での状況を把握するとともに、

東京医科歯科大学においてパイロット研究を実

施した。 

 

Ｂ．研究方法 

2016 年 5月から 12月にかけて東京医科歯科大

学で出生した 213 名の新生児を対象に、TREC 法

及び KREC 法を用いてスクリーニングを実施した。 

 

Ｃ．研究結果 

（スライドを参照のこと） 

KREC法および TREC法で得られる結果は出生体

重、出生週数に影響を受けないものと考えられた。 

市販のキットと自家製キットのいずれにおい

ても適切な結果が得られることを確認した。 

 

Ｄ. 考察 

原発性免疫不全症を対象として NBS を実施す

るにあたっての技術的な課題や結果報告までの

日数には問題がないと考えられた。 

  

Ｅ. 結論 

原発性免疫不全症の NBS に関して、わが国にお

ける、より大規模なパイロット研究を実施する準

備が整備された。 
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