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Ａ．研究目的 

 乳幼児健診でスクリーニング対象とすべき

疾患については、現場の経験値からの権威者の

意見や、専門学会の視点からの要望は認めるも

のの、系統だった検討は行われていない。小児

期に発症する疾患を疫学的エビデンスの視点

から整理し、乳幼児健診でスクリーニング対象

とする疾患を特定するため、当該分担研究では、

発達、神経分野を担当し、文献検索により検討

することを目的とした。 

 

Ｂ．研究方法 

 疾患の発生頻度と有効なスクリーニング時

期の検討を進めるにあたり、分野間の差異が生

じないよう、研究分担者間で疾患選別方法につ

いて協議を行った。 

 まず、東京都版の標準的な医師診察項目（３

〜４か月児健診、１歳６か月児健診、３歳児健

診）1)に沿って、各担当分野に対応する診察項

目を割り振った。当該分担研究では「発達の遅

れ」を担当した。発達の遅れを呈する疾患につ

いては、生命予後が悪い進行性の神経疾患や、

神経所見だけではなく他臓器の随伴症状が診

断の助けになる疾患が含まれる。そこで、「発

達の遅れ」について、①主に発達の遅れのみ（運

動発達、社会性の発達、言語発達を含む）、②

発達が退行する疾患（発達退行）、③発達の遅

れに他臓器症状を随伴する疾患（発達の遅れ＋）

の３群に分類した。 

 次に、乳幼児期までに発症し①〜③の所見を

呈する疾患について成書 2)より選出した。それ

ぞれの疾患に対して、小児慢性特定疾病 3)およ

び指定難病 4)の対象であるかどうかを判断し、

発症頻度を文献的に検索した 3)-27)。さらに、乳

幼児期に発症する神経疾患には遺伝子異常・遺

伝子変異が原因となっているものが多いため、

研究要旨 

本研究では、小児期に発症する疾患を疫学的エビデンスの視点から整理し、乳幼児健診でス

クリーニング対象とする疾患について文献的に検討することを目的とした。当該分担研究では、

発達・神経分野を担当し、東京都版の標準的な医師診察項目の「発達の遅れ」に対応する延べ

484 疾患を候補としてあげ、その発症頻度等を文献調査した。スクリーニング対象の選定基準

を、１）乳幼児健診で発見できる手段が存在する、２）乳幼児期までに発見することで治療や

介入効果が見込める、３）発症頻度が出生 10 万人に 1 人以上として選定したところ、３条件

を満たすものは３〜４か月児健診では 25 疾患、１歳６か月児健診と３歳児健診ではそれぞれ

26疾患であった。発達の遅れを呈する疾患の予後を考慮した場合、発症頻度の高い疾患を発見

するだけでなく、発達退行の所見や他臓器の随伴症状の有無を確認することが重要である。ま

た、発達の遅れは子どもの疾患が原因となるばかりではなく、養育環境が原因となる場合があ

る。乳幼児健診で発見される発達の遅れに対しては、疾病スクリーニングの視点とあわせて環

境要因を含めた多角的な評価を行い、保健指導・精査を含めた慎重なフォローアップを実施す

ることが緊要である。 
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疾患情報をより正確に収集する目的で OMIM 

(Online Mendelian Inheritance in Man)28）に

より最新の研究状況を確認してその番号を付

与した。 

 乳幼児健診におけるスクリーニング対象の

候補疾患を選出する条件として、１）乳幼児健

診で発見できる手段が存在する、２）乳幼児期

までに発見することで治療や介入効果が見込

める（または発見に臨界期がある）、３）スク

リーニングの効率性から発症頻度が出生 10万

人に 1 人以上という３つの選定条件を取り決

め、作成した疾患一覧から選出した。 

 また、スクリーニングの意義とは別に、保健

指導の対象として重要と考えられる疾患につ

いても検討した。 

（倫理面への配慮） 

人を対象とする医学系研究に関する倫理指

針に基づいてあいち小児保健医療総合センタ

ーにおける倫理委員会の審査で承認を得た。本

研究に利益相反はない。 

 

Ｃ．研究結果 

 東京都版の標準的な医師診察項目 1)に沿っ

て、各乳幼児健診時期に発達の遅れを呈する疾

患を一覧表にまとめた（表１〜３）。選出した

疾患数は次の通りであった（一部重複あり）；

３〜４か月児健診では、発達の遅れ 19 疾患、

発達退行 18 疾患、発達の遅れ＋124 疾患、１

歳６か月児健診では、発達の遅れ 22疾患、発

達退行 18疾患、発達の遅れ＋124 疾患、３歳

児健診では、発達の遅れ 25疾患、発達退行 10

疾患、発達の遅れ＋124 疾患。これらのうち、

乳幼児健診のスクリーニング対象の候補疾患

として選定条件に合致するものは、３〜４か月

児健診では、ダウン症候群、甲状腺機能低下症

など 25疾患、１歳６か月児健診では、脳性麻

痺、自閉スペクトラム症など 26 疾患、3 歳児

健診では、同じく 26疾患であった。選定基準

に合致しなかったため対象疾患としてはカウ

ントしていないが、発達退行を示す疾患や他臓

器（特に心臓や肝臓）の随伴症状を呈する疾患

は生命予後が悪い場合があるため症状として

スクリーニングの必要性があると考えられた。 

 保健指導については、発達の遅れを呈する疾

患全てを対象とするべきであると判断した。、

尚、小児慢性特定疾病および指定難病ならびに

OMIM の対象は、ファイル容量を考慮して本

報告書には示していない。 

 

Ｄ．考察 

 乳幼児期に発達の遅れを呈する疾患は数が

多いものの稀少疾患の割合が高く、選定条件の

うち発症頻度を満たす疾患は少なかった。選定

条件に合致しなかったが、乳幼児期に発達退行

をきたす疾患は症状が進行性で生命予後が悪

いため、乳幼児健診で発達退行の所見を見逃す

ことなく専門医療機関につなぎ、早期に適切な

医療を施すことが不可欠である 3), 4), 9), 10)。ま

た、発達の遅れに他臓器症状を伴う疾患につい

ては、遺伝子異常・遺伝子変異を原因とするこ

とがあり、複数の臓器に潜在する合併症を認め

る場合がある 3), 4), 11)-28)。診察時に発達の遅れ

に何らかの随伴症状を認めるケースは、原疾患

と他臓器の合併症に関する精査のために専門

医療機関につなげることが望ましい。 

 発達の遅れは疾病が原因で生じるばかりで

はなく、栄養状態、親の教育歴、家族構成、家

庭の経済状況、親の関わり方（虐待含む）など、

養育環境も関与する 29), 30)。 環境要因による発

達の遅れは、乳幼児期の発達のみならず、その

後の身体的健康障害や行動障害、認知発達の遅

れ、学業成績不振などにつながりうる 31)-37)た

め、乳幼児健診において発達の遅れに気づいた

場合は、疾患スクリーニングの視点とは別に、
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家庭を中心とした子どもを取り巻く環境の評

価を行うことが必要である。 

 乳幼児期の発達の遅れに対する早期介入は、

子どもと家族に利益をもたらすだけでなく、経

済的な利益をもたらすことが、米国の Early 

Intervention program (Individuals With 

Disabilities Education Act Part C)に関する

調査で示されている 37)-39)。乳幼児健診におい

て発見される「発達の遅れ」の所見については

見逃すことなく、保健指導・精査を含めた慎重

なフォローアップにつなげることが緊要であ

る。 

 

Ｅ．結論 

 発達の遅れを呈する疾患のうち、乳幼児健診

の疾病スクリーニングの対象となる疾患は、３

〜４か月児健診では 25疾患、１歳６か月児健

診と３歳児健診ではそれぞれ 26疾患であった。

疾病スクリーニングの際には、発症頻度の高い

疾患を発見するだけでなく、発達の遅れが発達

退行や他臓器の随伴症状を伴っているものか

どうか見極める必要がある。乳幼児健診で発見

される発達の遅れは、疾病スクリーニングの視

点とあわせて、環境要因を含めた多角的な評価

を行い、保健指導・精査を含めた慎重なフォロ

ーアップが緊要である。 
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表 1 3〜4か月児健診で発達の遅れを呈する疾患 

 

*：該当する除外理由を示す。下線を付した頻度は海外データに基づく。 
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表 1 3〜4か月児健診で発達の遅れを呈する疾患（前頁から続く） 

 

*：該当する除外理由を示す。下線を付した頻度は海外データに基づく。 
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表 1 3〜4か月児健診で発達の遅れを呈する疾患（前頁から続く） 

 

*：該当する除外理由を示す。下線を付した頻度は海外データに基づく。 
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表 2 1歳 6か月児健診で発達の遅れを呈する疾患 

 

*：該当する除外理由を示す。下線を付した頻度は海外データに基づく。 
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表 2 1歳 6か月児健診で発達の遅れを呈する疾患（前頁から続く） 

 

*：該当する除外理由を示す。下線を付した頻度は海外データに基づく。 
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表 2 1歳 6か月児健診で発達の遅れを呈する疾患（前頁から続く） 

 

*：該当する除外理由を示す。下線を付した頻度は海外データに基づく。 
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表 3 3歳児健診で発達の遅れを呈する疾患 

 

*：該当する除外理由を示す。下線を付した頻度は海外データに基づく。 
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表 3 3歳児健診で発達の遅れを呈する疾患（前頁から続く） 

 

*：該当する除外理由を示す。下線を付した頻度は海外データに基づく。 



23 

 

表 3 3歳児健診で発達の遅れを呈する疾患（前頁から続く） 

 

*：該当する除外理由を示す。下線を付した頻度は海外データに基づく。 

 


