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Ａ．研究目的             

1)現行スクリーニング対象疾患の QOL 調査 

 2017〜2019 年度厚生労働行政推進調査事

業費補助金「新生児マススクリーニング検査

に関する疫学的・医療経済学的研究」（研究代

表者：但馬剛）では、タンデムマス法を導入

した新生児マススクリーニングが、ガスリー

法に比べて費用対効果に優れるという結果

を得たが、この分析は先行文献等に依拠した

多くの仮定を含んでいた。中でも特に重要な

評価因子である、新生児マススクリーニング

で発見された患者の QOL については、国内・

海外を通じて本格的な検討に基づく知見は

報告されていないことから、実際の国内患者

でのデータを提示する。 

 

2)現行スクリーニング発見患者情報の集約・ 

 追跡体制の構築 

 スクリーニングで発見された患者情報の

集約を長期的に継続させるには、そのための

内容が受検時の説明・同意手続きに含まれる

ようにする必要があるが、実際には自治体ご

とに取り決められているのが現状であり、記

載内容の標準化を図る。 

 

3)脂肪酸代謝異常症の確定診断データ集積・ 

 発見患者の予後調査 

 脂肪酸代謝異常症は、長時間の空腹回避な

ど低コストの方法で、重度障害〜死亡に至り

うる危険な急性発症を予防できる、新生児マ

ススクリーニングの好適疾患群である。我々

が酵素活性測定と遺伝子解析による確定診

断を続けてきた MCAD 欠損症・VLCAD 欠損症

は、タンデムマス法によるスクリーニングの

自治体事業化以降、発見患者数が急激に増加

しており、スクリーニングの有用性を検証す

る。 

 

4)新規スクリーニング対象疾患を選定する 

研究要旨 

 公的事業としての新生児マススクリーニングは、有用性検証や対象拡大などのための仕組

みを備える必要がある。その一環として、受検の説明同意文書の標準化や、新規対象選定の

基準づくりに取り組んだ。現状でデータ収集が可能な課題としては、発見患者のQOL調査や

MCAD欠損症・VLCAD欠損症患者の予後調査を進め、後者では良好な結果を確認した。 
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 ための評価基準の策定 

 2019 年度 AMED 成育疾患克服等総合研究事

業「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」では、米国

での対象疾患リスト(Recommended Uniform 

Screening Panel; RUSP)選定用スコアリング

法を援用して、各候補疾患の公的スクリーニ

ング対象としての適合性をスコア化して比

較した。わが国独自の評価基準を明確にする

必要がある。 

 

Ｂ．研究方法 

1)現行スクリーニング対象疾患の QOL 調査 

 山形大学小児科と国立保健医療科学院の

共同研究として、小児（8〜15 歳, EQ-5D-Y お

よび PedsQOL を使用）と成人（16 歳以上, EQ-

5D-5L および SF−36 を使用）を対象とする調

査を 2019 年度に開始しており、2021 年 3 月

まで調査票の回収を継続する。回収目標数は、

小児 250 例＋成人 50 例である。 

 

2)現行スクリーニング発見患者情報の集約・ 

 追跡体制の構築 

 成育医療研究開発費「自治体の枠を超えた

新生児マススクリーニングの標準化・効率化

に関する研究」と連携して、地域ブロック（北

海道・東北/関東・甲信越/中部/近畿/中国/四

国/九州・沖縄）単位で研究協力者を配置し、

受検時の説明・同意手続きの標準化について

検討した。 

 

3)脂肪酸代謝異常症の確定診断データ集積・ 

 発見患者の予後調査 

 1997年4月から2019年12月までに確定

診断したMCAD欠損症・VLCAD欠損症の新

生児マススクリーニング発見症例につい

て、担当医へのアンケートによる予後調

査を実施した。 

 

4)新規スクリーニング対象疾患を選定する 

 ための評価基準の策定 

 AMED 成育疾患克服等総合研究事業「新生児

マススクリーニング対象拡充のための疾患

選定基準の確立」と連携して、各候補疾患の

専門家に加えて、産科・人類遺伝学など中立

的な立場からの意見も反映される班員構成

とし、RUSP 選定のスコアリング法を参考に、

疾患頻度や臨床病型、発症前スクリーニング

がもたらす心理社会的影響など、わが国の特

徴を考慮した評価基準について検討した。 

 

3)脂肪酸代謝異常症例の予後調査 

 

（倫理面への配慮） 

1) QOL 調査：山形大学の倫理承認を取得し

て実施した。 

3) 脂肪酸代謝異常症例の予後調査：診断

データが集積されている広島大学の倫理

承認を取得して実施した。 

                   

Ｃ．研究結果 

1)現行スクリーニング対象疾患の QOL 調査 

 2021 年 2 月末までに、小児 60 例＋成人 77

例から回答が得られた。2021 年度より集計・

分析を行う。 

 

2)現行スクリーニング発見患者情報の集約・ 

 追跡体制の構築 

 各自治体の「新生児マススクリーニング中

核医師」を介して、説明・同意手続きの現状

に関する情報を収集した。独自の書類が確立

している自治体が多数あることから、最小限

の標準化として、以下の 2 項目の追記を要請

した。 

 

・ 〇〇（自治体名）では、新生児マススク

リーニングで要精密検査となった赤ちゃん

の追跡調査を行ないます。精密検査病院の

協力によって、本当に病気が確認された

か、そうであれば早期発見によって健康に

育っているか、などを調べます。この調査

を続けることで、新生児マススクリーニン

グをよりよいものにしていくことが可能と

なります。 

 

・ 残った検体は〇年間保存し、スクリーニン

グ検査の改善や、母子保健・疾病予防の向

上などのために利用させていただく可能性

があります。具体的には、個々の利用目的

ごとに、医学倫理や個人情報保護等に関す

る法令に従って可否が決定され、実施に際

しては拒否の機会が適切に提供されます。 

 

 記載内容の修正には否定的な自治体があ

る一方で、標準版があれば利用したいという

自治体もあり、説明・同意書全体の標準版も

作成した。今後、日本マススクリーニング学

会での検討に付した上で、各自治体への採用

を働きかける方針である。 
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3)脂肪酸代謝異常症の確定診断データ集積・ 

 発見患者の予後調査 

 MCAD 欠損症 75 例中 48 例・VLCAD 欠損症 84

例中 50 例から回答が得られ、MCAD 6 例・

VLCAD 1 例で低血糖が観察されていたが、こ

れに起因する精神発達遅滞例や死亡例はな

く、両疾患の新生児マススクリーニングは、

急性低血糖発症による中枢神経障害や死亡

の予防に有用と評価された。 

 

4)新規スクリーニング対象疾患を選定する 

 ための評価基準の策定 

「階層分析法」による各項目の重み付けを

行うことを前提に、大項目 5, 中項目 14 の

下に個々の小項目を置いて原案を作成し

た。 

 

大項目 1. 疾患の疫学・自然歴が明らかである 

  ＞中項目×3＞小項目 12 

大項目 2. 検査方法が確立している 

  ＞中項目×6 ＞小項目 18 

大項目 3. 治療方法が確立している 

  ＞中項目×3 ＞小項目 9 

大項目 4. 継続的な診療体制が整っている 

  ＞中項目×2 ＞小項目＞6 

大項目 5. 診断や治療にかかる費用に対して 

     見合った治療効果が得られる 

  ＞中項目なし 

 

 今後、この評価項目リストを各候補疾患の

関連学会員に提示し、「階層分析法」の手法で

ある「一対比較」への協力を要請、収集した

一対比較データによって、各評価項目の重み

付けを行う計画である。 

 

 

Ｄ．考察               

1977年度にガスリー法で始まった新生

児マススクリーニング事業は、2013年度

から導入されたタンデムマス法によっ

て、対象が6疾患から20疾患へ拡大し

た。さらに近年、新たな検査法・治療法

の実用化によって、従来の代謝・内分泌

疾患の枠を超えた新規疾患のスクリーニ

ングが期待されている。このように、医

学研究・医療技術の進歩によって新生児

マススクリーニングがカバーする疾患領

域が拡大する一方、事業の有用性の検証

（それに必要となる情報集約）や、新規

疾患スクリーニングの事業化など、行政

面での制度設計は不十分な状況が続いて

いる。成育基本法の成立を後押しに得

て、対象疾患選定から事業評価までの全

体を視野に入れた仕組みづくりを進める

必要がある。 

 

Ｅ．結論               

 新生児マススクリーニング事業の有用性

検証に必要となる、発見患者情報集約のた

めの条件整備や、新規対象選定のための基

準策定などの取り組みを進めた。現状で可

能な具体的データ収集として、発見患者

QOL調査やMCAD欠損症・VLCAD欠損症患者の

予後調査を行い、後者では良好な結果を確

認した。 
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堂子, 但馬剛. 広島県下メチルマロン酸

血症・ホモシスチン尿症関連疾患群の新

生児スクリーニング研究. 第 123 回日本
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3) 原圭一, 但馬剛, 岡田賢, 湯浅光織, 重

松陽介. マススクリーニング陽性者の

CPT2遺伝子診断. 第 123回日本小児科学

会学術集会, 神戸市(オンライン開催), 

2020.8.21-23 

4) 但馬剛, 長谷川有希, 湯浅光織, 佐倉文

祥, 香川礼子, 宇都宮朱里, 原圭一：タ

ンデムマス・スクリーニングで発見され
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開催), 2020.9.25-26 
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リーニング学会, 岐阜市(オンライン開

催), 2020.9.25-26 

10) 但馬剛. 拡大する新生児マススクリーニ
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11) 但馬剛. ファブリー病診断の難しさ：他
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Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

   該当案件なし。 


