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脊髄性筋萎縮症のNBSの診療体制等に関する
調査

佐久間 啓

第7回脊髄性筋萎縮症マススクリーニング検討WG会議 2024年5月16日
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国内最古の蒸気機
関車 SL人吉ラス
トラン
3月29日

“握手のない共同会
見” 両社の思惑
は？
3月28日

黒石寺蘇民祭 なぜ
絶える? 信仰を守
り抜くための決断
3月28日

電線不足はなぜ起
きた？ 価格の乱高
下と独自の商習慣
3月27日

あの日、もし原発
事故が起きていた
ら

マネージャーで夢
がかなった！

【開票結果】熊本
県知事選挙

「逆質問」なぜ聞
くの？ 企業の採用
担当者に聞きまし
た

「子ども・子育て
支援金」であなた
の負担はどうな
る？

「研究ができな
い」窮地に立たさ
れるウクライナの
科学

生後4か月で失わ
れた命～保育施設
での事故が問いか
けるもの

１からわかる！物
価高 いつまで続
く？賃上げは？

新生児の難病早期発見へ「脊髄性筋萎縮症」
などを検査対象に
2023年11月9日 5時24分  

難病の早期発見に向け、生後まもない赤ちゃんに対して公費で行われている「新生児マス
スクリーニング」と呼ばれる検査について、こども家庭庁は、「脊髄性筋萎縮症」と「重
症複合免疫不全症」という2つの難病を検査対象に加える方針を固めたことが分かりまし
た。

生後まもない赤ちゃんの血液を調べる「新生児マススクリーニング検査」は先天性の代謝
異常など早期に発見すれば治療が可能な20の疾患を調べることができ、費用は国や都道
府県などが公費で負担します。

この検査についてこども家庭庁は、
▽全身の筋力が低下する進行性の難病「脊髄性筋萎縮症」と、
▽生まれつき免疫細胞がうまく働かない「重症複合免疫不全症」の2つの難病について、
新たに検査対象に追加する方針を固めたということです。

「脊髄性筋萎縮症」は2万人に1人、「重症複合免疫不全症」は5万人に1人の割合で発症
するとされています。

いずれも早期に発見すれば治療が可能で地域によっては検査を受けることもできますが、
実施状況や費用負担にばらつきがあるのが現状です。

このためこども家庭庁は、将来的に全国で公費による検査を実施することを目指し、今年
度の補正予算案に体制が整備できた都道府県などから検査を開始するための費用を計上す
ることにしています。
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脊髄性筋萎縮症に対する新生児マススクリーニングの公費化

NHK NEWS WEB 2023年11月9日

新生児マスクリーニング検査に関する実証事業
• 都道府県、指定都市においてモデル的に2疾患(SCID、
SMA )を対象とするマススクリーニング検査を実施し、
国の調査研究(こども家庭科学研究)と連携・協力

保護者
(新生児)

検査
機関

医療
機関

都道府県等

検査内容の説明

検査結果の説明

採血
検体の送付

検査結果

検査の委託

SMA-NBS公費化の要望
SMA(脊髄性筋萎縮症)

家族の会

日本小児神経学会
日本小児科学会

こども家庭庁

実証事業の実施要件
・保護者に対し、検査内容の説明を行うとともに、検査結果を国の調査研究に活
用することについての同意を取得すること
・国の調査研究と連携・協力（必要な検査データや情報の提供など）を行うこと
・陽性となった場合に、保護者に対する検査結果の説明やカウンセリング、新
生児の治療を実施できる体制を整備していること

SMA-NBSとその後の治療の実施体制の整備が必要

脊髄性筋萎縮症の診療体制に関する調査
目的
SMAについて、現在の我が国における新生児マス
スクリーニングの実施状況と、それに基づく診療
体制の整備状況について、調査を行う
方法
調査期間 2023年12月22日～2024年1月31日
調査方法：日本小児神経学会全会員（3869名）に
対する会員一斉メール送信によるWebアンケート
日本小児神経学会専門医（1292名）は必ず回答す
るよう依頼
回答者数 216名 = 5.6%（うち専門医191名 = 
14.8%）
回答者の所属機関 182機関
回答率は低かったが、主要な小児医療機関の代表
者からは概ね回答が得られた

0
5
10
15
20
25

2020 2021 2022 2023

NBS陽性 NBS確定 非NBS発症確定

SMA新規診断患者数の年次推移

9
5

225

NBS陽性 NBS陰性 NBS未受検

10

7

NBS陽性 NBS以外

発症者のNBS結果 未発症者の診断経緯

脊髄性筋萎縮症の診療体制に関する調査

分娩施設での実施状況

■ 都道府県
■ 都道府県および政令指定都市等
■ 他の都道府県
■ 民間検査会社等
■ 検討中
■ 不明

事業実施主体 検査実施機関
■ 県関連の検査機関
■ 公衆衛生協会・予防医学協会
■ 民間検査会社
■ 大学・医療機関・その他

15 21
全ての施設で実施 一部の施設で実施

費用負担
3 4 29

全額公費 一部公費 全額自費
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脊髄性筋萎縮症の診療体制に関する調査

■ 10施設以上
■ 5-9施設
■ 3-4施設
■ 1-2施設
■ 他施設で実施
■ 不明

確定診断が可能な施設

確定診断
確定診断

自施設で実施
他施設で実施
不明

0% 50% 100%

SMN1コピー数

SMN2コピー数

AAV9抗体価

SMN1変異解析

神経伝導検査(CMAP)

確定診断のための検査

可 不可 不明

脊髄性筋萎縮症の診療体制に関する調査 遺伝カウンセリング

94, 
52%56, 

31%

2, 1%

29, 
16%

遺伝カウンセリング

自施設実施可能 他施設依頼
不明 回答なし

43

4

都道府県別実施可否

可能 不可能

資格なし, 10 
臨床遺伝, 81 

カウンセラー, 3 

資格あり, 84 

遺伝カウンセリング担当者

0 50 100 150

マススクリーニング実施前
遺伝学的検査実施前（精査実施前）
遺伝学的検査で確定診断がついた時

遺伝子治療実施前
遺伝子治療実施後

治療後の経過観察中
家族・本人のニーズがある時など

カウンセリング実施時期

58 11 6 23111 11

0% 20% 40% 60% 80% 100%

カウンセリング待機期間（週）

0 1 2 3 4 6 7 12 回答なし

脊髄性筋萎縮症の診療体制に関する調査 フォローアップ

28%

47%

20%

5%

フォローアップ

すべて自施設でおこなう 他施設へ依頼することもある
自施設ではおこなわない 不明または未定

0 50 100 150

運動機能評価

電気生理学的評価（CMAP）

小児の発達全般（身長、体重、二次性徴等の身体的発達、精神発達等）

遺伝学的なフォローアップ（遺伝カウンセリング）

治療後の評価内容

42%

9%

42%

7%

フォローアップ頻度

1か月に1回以上
2か月に1回
3か月に1回

42%

53%

5%

リハビリテーション

自施設で可能 他施設に依頼 不明

全国の治療実施状況脊髄性筋萎縮症の診療体制に関する調査

実施可
実施予定

未実施、または不明

実施可
実施予定

未実施、または不明

都道府県別は、自治体内に1施設でもあれば
カウントしている。

SMAの診療が可能か？ SMA患者の受け入れは
可能か？
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128施設中 ヌシネルセン リスジプラム オナセムノゲン
実施可能施設数 57 34 39
実施予定施設数 5 18 20

都道府県別
実施可能 35 32 23
実施予定 8 9 15

未実施、不明 ４ 6 9

実施可
実施予定

未実施または不明

ヌシネルセン
実施可
実施予定

未実施または不明

リスジプラム
実施可
実施予定

未実施、または不明

ｵﾅｾﾑﾉｹﾞﾝ ｱﾍﾞﾊﾟﾙﾎﾞﾍﾞｸ

全国の治療実施状況

実施可能施設は、実施した経験がある施設。
実施予定施設は、主に準備は出来ているが
まだ実施経験がない施設、一部実施準備中。

都道府県別は、自治体内に1施設でもあれば
カウントしている。

脊髄性筋萎縮症の診療体制に関する調査 謝 辞
日本小児神経学会
脊髄性筋萎縮症マススクリーニング検討ワーキンググループ
担当理事 山下 裕史朗 久留米大学
委員長 佐久間啓 東京都医学総合研究所
副委員長 阿部裕一 国立成育医療研究センター
委員 粟屋智就 京都大学

竹島泰弘 兵庫医科大学
水野 朋子 東京医科歯科大学
竹下絵里 国立精神神経医療研究センター
木水 友一 大阪母子医療センター
但馬剛 国立成育医療研究センター
羽田明 千葉大学
掛江直子 国立成育医療研究センター
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小牧宏文 国立精神神経医療研究センター
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本調査は日本小児神経学会が令和5年
度 子ども家庭科学研究費補助金等 成
育疾患克服等次世代育成基盤研究事業
「新規疾患の新生児マススクリーニン
グに求められる実施体制の構築に関す
る研究」研究班（研究代表者：但馬 
剛）と共同で実施しました。また
日本マススクリーニング学会マススク
リーニング検討小委員会（委員長：今
井 耕輔）から多くの有益な助言をいた
だきました。この場を借りて感謝申し
上げます。
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