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研究の要旨 

ムコ多糖症の新生児スクリーニングの諸外国の現状を調査した。中枢神経症状に対する

治療法が確立しているムコ多糖症 I型は、Recommended Uniform Screening Panel（RUSP）

でも推奨されていることから、米国の多くの州ですでに開始されていたが、ムコ多糖症

II型については、中枢神経症状に対する治療法が確立しておらず、RUSP でも推奨されて

いないことから、米国の限られた州でのみ実施されていた。治療法の有無が、新生児スク

リーニング導入にとって大きな要素となっていることが示唆された。 

 

  

A．研究目的 

ライソゾーム病やペルオキシソーム病の治

療法の発展は著しい。しかし、その治療効果

は、発症早期あるいは発症前から治療を開

始することが治療効果を最大限に引き出す

ためには必要である。新生児スクリーニン

グ（以下 NBS）は、発症前に診断し、最も適

切な時期に治療を開始するために有用であ

り、すでに米国や台湾では、治療可能なライ

ソゾーム病やペルオキシソーム病の NBS が

実施されている。米国では、NBSの適応疾患

の 推 奨 ・ 優 先 度 を 決 め る シ ス テ ム

（Recommended Uniform Screening Panel：

RUSP）があるが、わが国では、これに相当す

るシステムがない。本研究は、わが国の実情

を考慮し、日本におけるライソゾーム病・ペ

ルオキシソーム病の NBS のガイドラインを

提示することを目的とする。今年度は、ライ

ソゾーム病、ペルオキシソーム病の新生児

スクリーニングで先行している米国と台湾

の状況をムコ多糖症 I型と II型について検

討した。 

 

B. 研究方法 

米国および台湾におけるムコ多糖症 I 型お

よび II型の NBSの実情について文献的検索

や当事者に対するインタビューなどにより

調査した。 

（倫理面への配慮）本研究においては、倫理

的に考慮すべき課題は特にない。 

C.研究結果 

１．ムコ多糖症 I 型の新生児スクリーニン

グの現状：2016年に本疾患は、RUSPで優先

度が高い疾患に採択されたことから、米国

の多くの州で新生児スクリーニング対象疾

患とされている。乾燥ろ紙血サンプルを使

用し、α-L-イズロニダーゼ活性を測定する

方法が用いられている。多くの州で液体ク

ロマトグラフィー・タンデムマス質量分析

計（LC-MS/MS）が利用されているが、蛍光基

質を用いた方法も一部の州で採用されてい

た。台湾では、ムコ多糖症 I 型の新生児ス



クリーニングは、有料で希望者に提供され

ている。方法は、LC-MS/MSを用いた酵素活

性測定法である。 

 

２．ムコ多糖症 II 型の新生児スクリーニン

グの現状：米国では、当該疾患の新生児スク

リーニングは、一部の州でパイロット的に

実施されているのみである。RUSP でも推奨

されていない。また、台湾では、ムコ多糖症

II型の新生児スクリーニングは、有料で希

望者に提供されている。方法は、LC-MS/MSを

用いたイズロネート 2-スルファターゼ酵素

活性測定法である。 

 

D. 考察 

米国においては、ムコ多糖症 I 型の新生児

スクリーニングはかなり普及していること

が判明した。これは、RUSP に採用されてい

ることが要因であると考えられる。ムコ多

糖症 I 型の場合、発症前あるいは発症早期

の造血幹細胞移植を実施することで、中枢

神経症状の進行を抑制できることが明らか

であり、これが、RUSP の採用につながった

と考えられる。これに対して、中枢神経症状

に対する治療法が確立していないムコ多糖

症 II型については、一部の州で試験的に実

施されているのみであった。RUSP にも採用

されていない。一方、台湾では、ムコ多糖症

I型と II型のスクリーニングは、ほぼ同時

に開始されている。これは、  

アジア地区において、ムコ多糖症 II 型の頻

度が比較的高いことによると思われる。 

 

E．結論 

諸外国のムコ多糖症 I型および II型の新生

児スクリーニングの現状を調査し、ムコ多

糖症 I 型の新生児スクリーニングが米国で

普及していることが示された。 
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