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Ａ．研究目的             

欧米など諸外国の新生児スクリーニング

における対象疾患や運営体制を調査し、日

本の現行システムと比較することで、今後

の日本の新生児スクリーニングに向けての

課題を明らかにする。 

 

Ｂ．研究方法 

オンライン公開データなどを元に先進諸

国の新生児スクリーニング対象疾患やその

体制を調査する。同時に、米国ニューヨー

ク州などのスクリーニングに先進的に取り

組んでいる海外の自治体において新生児ス

クリーニング運用にあたっている専門家へ

のインタビューなどを通じてまとめた。 

                   

Ｃ．研究結果             

公開データやキーパーソンとのインタビ

ューなどを通して、米国のニューヨーク州

における新生児スクリーニングの運用シス

テムやその他海外諸国新生児スクリーニン

グの対象疾患についての概略をまとめた。

特に米国では日本に先立ち多くの州でポン

ペ病やSMA、SCIDの様な新規治療法が開発

された疾患が頻度の高い変異検出のための

DNA検査なども併用しながら行われてお

り、ニューヨーク州などでは５０以上の疾

患が公費でスクリーニングされていること

が判明した。対象疾患はRUSPを参照にしな

がら各州で専門家のグループが現地の疾患

頻度や治療のアクセスを考慮した上で決定

していた。また、その運用は各州の法律に

よって規定され、それに基づいて定められ

た拠点病院の各疾患分野の医療従事者が協

力的なコンソーシアムを作りながら患者の

ケアに漏れがないシステムを構築してい

た。特にスクリーン陽性患者の確定診断や

精査の結果などの転帰を公的検査ラボに戻

して検査の制度の向上やシステムの振り返

りをしていることは本邦とは異なるもので

あることがわかった。また、新規のスクリ

ーニング法の検証のために、既存のろ紙血

サンプルが使用可能であることも明らかに

なった。 

 

Ｄ．考察               

海外での新生児スクリーニングはそれぞ

れの自治体によってその運用システムは異

なる。特に患者のケアを目的とした拠点病

院選定、検査結果の再検証、新規スクリー

ニング法の開発・検証を可能とさせる体制

などのシステムは日本でも取り入れる長所

であると考えた。また、すべての新生児に

利益が齎されるような法的にスクリーニン

グ体制を決める体制にも利点があると考え

た。 

 
Ｅ．結論               

海外諸国の新生児スクリーニングのシス

テムにはそれぞれに利点と問題点が存在す

る。しかし、個々の自治体などの運用方法
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や取り組んできた改善策などを知ること

が、今後の日本における新生児スクリーニ

ングシステムの改善のために役に立つと考

える。今後もさらに様々な海外の新生児ス

クリーニングにおけるキーパーソン達への

連携などを通して情報を得る必要がある。 
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