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Ａ．研究目的 
 1)CPT2 欠損症の新生児マススクリーニング 
わが国で少なからぬ乳幼児急死例が確認
されてきた CPT2 欠損症の新生児マススク

リーニングが 2018 年度から全国で開始さ
れ、陽性例の診断・病型予測などに関する
情報集積と、発見された患者の把握・追跡
が求められる。 
 
2)新生児マススクリーニング対象の拡充 
正規対象疾患への追加は CPT2 欠損症が
最後だが、治療法と検査法が開発された新
規候補疾患が増えている。各疾患の公的ス
クリーニング対象としての適合性について、
現状を整理して提示する必要がある。 
 
Ｂ．研究方法 
 1)CPT2 欠損症の新生児マススクリーニング 
成育医療研究センター・広島大学・福井
大学・呉医療センターの共同研究として、
CPT2 欠損症の確定検査体制（血清アシルカ
ルニチン分析・酵素活性測定・脂肪酸代謝
能測定・遺伝子解析）を構築し、各自治体
の新生児マススクリーニング検査機関を通
じて、精査医療機関に検体提供への協力を
要請した。 
 

 2)新生児マススクリーニング対象の拡充 
2019 年度 AMED 成育疾患克服等総合研究
事業-BIRTHDAY「新生児マススクリーニング
対象拡充の候補疾患を学術的観点から選
定・評価するためのエビデンスに関する調
査研究」と連携して、各候補疾患を専門と
する研究者にて、公的スクリーニング対象
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としての適合性をスコア化して比較した。
評価項目・配点は、米国での対象疾患リス
ト(Recommended Uniform Screening Panel; 
RUSP)の選定に用いられているスコアリン
グ方法を一部改変して使用した。 
  
（倫理面への配慮） 
酵素・遺伝子診断については、国立成育
医療研究センター・広島大学・福井大学・
国立病院機構呉医療センターで、共同研究
としての倫理承認を取得している。 
                   
Ｃ．研究結果             
 1)CPT2 欠損症の新生児マススクリーニング 
 2018 年度からの 2年間で、マススクリーニ
ング陽性児10例をCPT2欠損症罹患者と確定
診断した（診断症例数の年次推移を図 1に示
す）。試験研究当時の症例を含め、マススク
リーニング発見患者には急死リスクの明ら
かな 2種類の変異(p.F383Y, p.E174K)が高率
に検出された（図 2）。得られた知見を、当研
究班で改訂作業を行った診療ガイドライン
に反映させ、令和元年 9月に刊行された。同
内容に合わせて、担当医向けおよび患者家族
向けの実際的な対応マニュアルを作成し、各
自治体のマススクリーニング精査医療機関
へ配布するとともに、国立成育医療研究セン
ター研究所マススクリーニング研究室の
ウェブサイトに PDF 版を掲載した。
(http://nrichd.ncchd.go.jp/massscreenin
g/original/mainpage.html) 
 
 2)新生児マススクリーニング対象の拡充 
 現行のタンデムマス法に追加可能な7疾患
群・ライソゾーム病 4疾患・副腎白質ジスト
ロフィー・原発性免疫不全症・先天性サイト
メガロウイルス感染症・脊髄性筋萎縮症を検
討対象として評価した結果、原発性免疫不全
症が最も高いスコアとなった。タンデムマス
追加疾患として、β-ケトチオラーゼ欠損
症・全身性カルニチン欠損症・グルタル酸血
症２型は、検査の感度・特異度に課題はある
ものの、発見されれば予後改善効果が高いこ
とから、対象疾患への追加が望ましいと評価
された。有効な治療はあるが、速やかな診断
が困難で、短期間のうちに重度障害や死亡に
至ることから、スクリーニング実現に向けた
課題克服が急がれる疾患として、副腎白質ジ
ストロフィー・脊髄性筋萎縮症が挙げられた。 
 

Ｄ．考察               
新規疾患の新生児マススクリーニングに
関する世界の状況を見ると、台湾・米国が
最も積極的で、欧州諸国は全般的に慎重な
態度を示している。わが国の現状は両者の
中間すなわち、地域を限定した試験研究や
有料検査の形で小規模なスクリーニングが
行われている。 
そのような中で、試験研究データの積み
上げによって全国スクリーニングが実現し
たCPT2欠損症は、遺伝学的特徴から欧米に
比べてわが国で特に乳幼児急死の原因とし
ての疾病負荷が大きくなっており、開始後
２年ですでに有用性を支持する知見が集
まってきている。今後さらに対象疾患への
追加が検討されている疾患についても、わ
が国での公的事業化への適合性を積極的に
検討し、遅滞なく判断がなされるよう、常
設的な仕組みの構築が求められる。 
 
Ｅ．結論               
 全国実施が開始されたCPT2欠損症の新生
児マススクリーニングは、乳幼児の急死・重
度障害発生の予防に大きな効果を発揮しつ
つある。治療法が実用化され、スクリーニン
グ検査法が開発された新規候補疾患につい
ても評価の仕組みを整えて、わが国に適した
新生児マススクリーニングを実現すること
が望まれる。 
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図 1. CPT2 欠損症：確定診断した累積患者数の推移 

 
 
 

図 2. 新生児マススクリーニングで発見された CPT2 欠損症患者の遺伝子型 

 
 

 


