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Ａ．研究目的             

1) 現行新生児マススクリーニングによる発見 

  患者情報の集約と追跡 

 現行の新生児マススクリーニングは自治体

事業（都道府県・政令市）であり、全国のスク

リーニング発見患者情報を集約・追跡する仕組

みは確立していない。昨年度、その前提となる

「受検時の説明・同意書類の標準化案」を策定

したが、自治体事業への採用が直ちに進む状況

とはなっていない。このような現状下で、事業

の有用性評価の資料として、可能な限りの患者

情報を集める。 

 

2)脂肪酸代謝異常症の確定診断データ集積 

 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。中でも我が国

での頻度が比較的高い MCAD 欠損症・VLCAD 欠

損症・CPT2 欠損症について、我々はアシルカ

ルニチン分析・酵素機能評価・遺伝子解析によ

る確定検査を提供しており、臨床病型・発症リ

スクの大きさを評価するための生化学所見・残

存酵素機能・遺伝子型のデータを集積する。 

 

3)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 

 新たな検査法や治療法の実用化を受けて、新

生児マススクリーニングの新規対象候補疾患

が増加しているが、公的事業化の明確な仕組み

はないのが現状である。我が国の実情に即した

選定基準を明確にする必要がある。 

 

Ｂ．研究方法 

1) 現行新生児マススクリーニングによる発見 

  患者情報の集約と追跡 

 各自治体に選任を依頼している、新生児マス

スクリーニングに関する情報を取りまとめる

「中核医師」を対象として、2020 年度発見患

者の診断病名と、2018 年度発見患者の予後情

報に関するアンケート調査を実施した。 

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。前年度に引き続き、(1)発見患者情報の集約・追跡、(2)脂肪酸代謝異

常症の確定診断データ集積、(3)新規スクリーニング対象疾患選定の評価基準策定に取り組ん

だ。(1)は自治体事業ゆえの制約が大きいが、成育基本法の成立を、理解・協力が得られる自

治体の増加に繋げたい。 



 

2)脂肪酸代謝異常症の確定診断データ集積 

 全国各地の新生児マススクリーニングある

いは各種症状の精査で、MCAD 欠損症・VLCAD 欠

損症・CPT2 欠損症が疑われた症例について、

血清アシルカルニチン分析・リンパ球酵素活性

測定・単核球脂肪酸代謝能測定・遺伝子解析を

実施した。 

 

3)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 

 前年度に作成した評価項目リストの原案に

ついて、新規疾患スクリーニングに取り組んで

いる専門家にて、階層分析法の手法である各項

目同士の「一対比較」を試行した。その結果を

基に、一部の評価項目に修正を加えて確定させ

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 

 これについて、医療系学会・団体、患者家

族会、医療系学生、自治体母子保健所管部門

等を対象とするウェブアンケート方式で、階

層分析法の手法である各項目同士の「一対比

較」データを収集した（令和 4 年 4 月まで継

続中）。 

 

（倫理面への配慮） 

発見患者情報調査および脂肪酸代謝異常症の

確定診断データ集積については、国立成育医療

研究センターの承認を得て実施した。 

 新規スクリーニング対象疾患選定基準に関す

る「一対比較」ウェブアンケートは、国立保健医

療科学院の承認を得て実施した。 

                   

Ｃ．研究結果             

1) 現行新生児マススクリーニングによる発見 

  患者情報の集約と追跡 

 28 都道府県（政令市分を含む）から回答が

得られた（回収継続中）。 

◎2020 年度発見患者：総数 50（頻度 1/7,177） 

アミノ酸代謝異常症 24 例 

 高フェニルアラニン血症 12 例 

 シトリン欠損症 6 例 

 シトルリン血症 1 型 2 例 他 

有機酸代謝異常症 14 例 

 プロピオン酸血症 8 例 

 メチルマロン酸血症 2 例 

 メチルクロトニルグリシン尿症 2 例 他 

脂肪酸代謝異常症 12 例 

 MCAD 欠損症 6 例 

 VLCAD 欠損症 4 例 

 CPT2 欠損症・CPT2 欠損症 各 1 例 

◎2018 年度発見患者： 

 前回の調査で回答のあった 71 症例のうち

28 例について、3 年後の経過追跡調査への回

答が得られた。 

 軽度発達遅延 7 例 

  プロピオン酸血症 3 例 

  シトルリン血症 1 型 2 例 

  メチルクロトニルグリシン尿症 1 例 

  CACT 欠損症 1 例 

 他は経過良好となっていた。 

 

2)脂肪酸代謝異常症の確定診断データ集積 

 酵素活性による診断（罹患例数/測定例数） 

  MCAD (2/3), VLCAD (1/7), CPT2 (2/5) 

 遺伝子解析による診断（罹患例数/測定例数） 

  MCAD (3/6), VLCAD (8/23), CPT2 (0/4) 

＊ MCAD 罹患例中 1 例は酵素活性・遺伝子解

析双方で診断した。 

 

3)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 

 専門家集団による試行(n=19)では、予想

通り「早期治療の有効性」や「費用対効

果」に関する項目の評価が高くなっていた

一方、「自然歴が明らかなこと」や「診療

ガイドラインが整っていること」など、低

評価に過ぎると思われる項目が見受けられ

た。「一対比較」は回答者の意思を反映す

る性質があるため、そのような条件が揃う

以前から、新規疾患スクリーニングの実現

を目指してきた専門家集団による評価ゆえ

の偏りと考えられた。 

 一対比較への参加者の属性を多様化した

ウェブアンケートの中間集計（n=106）で

は、このような偏りが緩和された結果が得



られている。 

 

Ｄ．考察               

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

域が拡大し、これについては新規対象疾患

の選定・公的事業化に関する仕組みづくり

が始まっているが、事業の有用性の検証

（それに必要となる情報集約）に関する制

度設計は不十分な状況が続いている。成育

基本法の成立によって各自治体は、新生児

マススクリーニングの事業主体として、発

見患者の経過を評価する責務を負うことに

なったが、稀少疾患が対象であるため、

個々の自治体で十分な知見を得るのは困難

で、全国での集約が望まれる。 

 
Ｅ．結論               

 新生児マススクリーニングの対象は多様

な稀少疾患群であるため、対象疾患選定か

ら事業評価までの全体を視野に入れて、自

治体の枠を超えた仕組みづくりを進める必

要がある。 
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