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� � � � � � � � � � � � � � � � � � �

ΞΘʪʺ˕ȡ� � � � � � � � � � � � �

i�2!65ʪʺͦʙs˃Ǝflpƚ̱ʕǎ͑Ǝ

ʉ̠ÿͽʟÇ¢¬wɑorȍaʕǎ¢�

ÇÎ¯Ì��̠ÿh�l�yǐŵŉͷ�

�

 D5�2 5�

�  D5�2 5�"3D�H8�ÂÌ³Î
)ŕΓΕxn/

ŕzƿʁyʪʺĦǤ˦ΔyǛƣŬűsy¢

�ÇÎ¯Ì�Ə˞Í̞ʘúĪˀwpwŗ
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分娩取扱医療機関等 検体検査機関
（指定）

精査医療機関
（指定）保護者

（新生児）

①2疾患の検査内容
等の説明、同意取得、
఼ഷにेる検体఼取
বがંすَ説明同意છُ及
び「説明用リーフレット」
を૞考に実施。

②َ検体ُ఺लَ同
意છُのଛહ

疾患の検査੥ટڮ③

分娩取扱医療機関等

⋊検査੥ટの説明

⋋精査医療機関のງஂ

⋌精査医療機関のਭ൧

⋍精密検査（検査内容・੥ટの説明）の実施、఩஫ढ़क़ン७リングの実施、ڮ疾患の੘療の実施

検体検査機関
（指定）

精査医療機関
（指定）

疾患（SCID,SMA）の新生児マススクリーニング検査のঔデঝ৓な実施１ڮ

疾患（SCID,SMA）の検査੥ટ等の報告２ڮ

全ての保護者（新生児）

৊ਔછ検体

検査結果が陽性だった
保護者（新生児）

都道府県
指定都市

こども家庭ૂ
（ಟ৕保௏ୖ）

こども家庭科学研究
（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）

①新生児マススクリー
ニング検査の検査੥ટ
等（৊ਔを取得している
もの）を報告

②精密検査の検査੥ટ
等（৊ਔを取得している
もの）を報告

③報告のँढञ①②
の検査੥ટ等（৊ਔ
を取得しているもの）
を報告

বがંすَ৹査௠ُに૑ਏ
事ඨを記ൗし、گऊাओध
に報告。

（上記のਾઔ後に、新たな
ੲਾが得られた場合（精密
検査の結果がਖ਼明したな
ど）は、ઃの報告ৎにಌ新
してਾઔ）

実証事業にे
ॉ、ৌ଴疾患
のఁౄに਱ऐ
ञ検ୈにৱす
るデータや情
報をઽૐ

जの੥ટを౷
ऽइ、ڮ疾患
をৌ଴धする
検査の৸বன
৫を৯指す

実証事業の実施ইটー

　実証事業　共通チラシ・説明同意書
【別添様式１】 

 

新生児マススクリーニング検査に関する実証事業 

新生児マススクリーニング検査の対象疾患に 

脊髄性筋
せきずいせいきん

萎 縮 症
いしゅくしょう

（SMA）・重
じゅう

症
しょう

複
ふく

合
ごう

免
めん

疫
えき

不
ふ

全
ぜん

症
しょう

（SCID）を追加する 

実証事業への参加についての説明書 

 

●●都/道/府/県/市では、国（（こども家庭庁）が実施する「新生児マススクリーニング検

査に関する実証事業」に参加することになりました。この事業は、これまで実施されてきた、

20 疾患を対象とする「新生児マススクリーニング検査」において、新たに２つの疾患（脊髄

性筋萎縮症（（SMA）、重症複合免疫不全症（（SCID））を対象に追加して、実証を行うものです。 

２つの疾患の新生児マススクリーニング検査の実証データ（（検査数や陽性者数などの個人

が特定されないデータ）をこども家庭庁と、こども家庭庁の研究班（（こども家庭科学研究（但

馬班＊）に提供することで、全国の赤ちゃんが２つの疾患の新生児マススクリーニング検査

を受けられるようにするための検討に活用されます。 

*こども家庭科学研究費補助金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」研究代表者:但馬剛、国立

成育医療研究センター 

 

１．新生児マススクリーニング検査とは 

この検査は、生後 5日目頃の赤ちゃんからごく少量の採血を行い、その血液を分析し、赤ちゃ

んに先天性の代謝異常疾患等の重篤な病気がないかを調べる検査です。発症前に発見して、

治療を早期に開始することにより障害の発生を予防することを目的としています。 

 

２．主な検査の対象疾患 

新生児マススクリーニング検査は、これまで、先天性甲状腺機能低下症、先天性副腎過形成症、

ガラクトース血症、アミノ酸代謝異常症、有機酸代謝異常症、脂肪酸代謝異常症などの２０疾患

を対象として行われてきました。 

今回の実証事業では、以下の 2 疾患が加わります。 

・脊髄性筋
せきずいせいきん

萎縮症
いしゅくしょう

/ spinal muscular atrophy (SMA) 

・重症
じゅうしょう

複合
ふくごう

免疫
めんえき

不全症
ふぜんしょう

/severe combined immunodeficiency (SCID) 

SMAは全身の筋力が低下する病気で、2万人に1人が発症します。SCIDは5万人に1人が発症

するとされ、免疫が働かないため重い感染症にかかりやすい疾患です。いずれも治療しな

ければ、1～2歳までに亡くなる可能性があります。SMAは近年、早期に治療薬を投与すれば

発病の抑制や運動機能の改善が期待できるようになりました。SCIDは免疫の働きをする細

胞を生み出す「造血細胞移植（骨髄移植、臍帯血移植）」で、ほぼ根治できます。疾患に

関する詳しい情報は下記をご覧下さい。 

 

 

新生児
マススクリーニング検査
に関する実証事業

うまれたばかりの赤ちゃ
んが生まれつき重い病気に
かかっていないかを採血で
調べる検査（新生児マスス
クリーニング検査）につい
て、新たに２つの病気を対
象とする国の実証事業がは
じまりました。

●●病院
▲▲科

〒住所

TEL（直通）

※出産した医療機関の情報を記載して
ください

事業の目的

脊髄性筋萎縮症（SMA）␀重症複

合免疫不全症（SCID）の２つの病気

につい⏾、新たに新生児マススクリー

ニング検査の対象␀する実証を行い

ます。 国の研究班␀連携するこ␀⏿、

全国⏿生まれた赤ちゃんが新たな新

生児マススクリーニング検査を漏れ

なく受けられるこ␀を目指します。

せきずいせいきんいしゅくしょう じゅうしょうふく

ごうめんえきふぜんしょう

【別添様式２】
եࢀ、كਥࡅह۵ʓޥߋなᶙの20܏ගの病気

について֠୹で新生児マススクリーニング検査

がךᶿれ、ࣗЬଷՓᲦࣗЬۃ療につながっていま

す。౾事業では、ʂ̰の２つの病気を新たに৙

̷します。

ȍ ⌲SMA⌱ޥӆʘ݊ࡅࠫ࡬

Ȏ݃ޥ௧׭ೈˬ஺ޥࢪ⌱SCID⌲

病気のࣗЬଷՓ⌎ࣗЬඁۃ

につな⏪るた␙、⏿⏥る⏸け

ओくの赤ちゃんに検査を受

けるこ␀を⏢ϛ␙します。

検査のుృ
生֍ᴸૈ೜؆の赤ちゃんのँ

の൞かᶹ採܈したᶄくދඈの血
˫をᶽڨにしᶯᶃまᶋて検査します。

եكの20܏ගの病気の検査にയい
ているᶽڨ血をڊയするので、赤
ちゃんに新たな௏०はᵲりまᶋん。

э೤␜不ɺが⏚␢ましたら
̰лに⏬࣠ॾく⏸⏭い。

⍣⍣病ʷ⍣⍣

⍮ܹݨ

TEL（ৎড়）
०੤⌏⍣⍣ʝڗ、⍩⍩ʝڗ

⌎೧ʝࢄԚߺ児ފ⌎೧ʝࢄ児̾ފ

ඓގʜਯࢄ೧ʝ

は࠮療しないとૉ児Ьにౖくなるᶃとᶲᵲる病気です。ऻओۃ、しךࠄのӆඋ৳̰がࠂࢪ

ૉ児Ьにଷޥします。出生２ಞࠇᵲたりᴴࠇのζ׭でSMAをᶲつ赤ちゃんが生まれるとさ

れています。

Νۃڂ療೴ᶴ、ʜਯۃڔ療をയいて、ഋ֢なۃ療をךう事が̸૧です。

。しくは、᷾ーḃ᷽ーᷛをᶄൕ̰さい޸

（https://www.sma-rt.org/sma.html）

ૉഢ児ЬかᶹϦޥ࢏をӵりచし、ۃ療しないとૉ児Ьにౖくなるᶃとᶲᵲる病気で、

生まれつきのೈˬ஺ޥࢪのঘでثᶲ重ޥな病気です。出生ᴸಞࠇᵲたりᴴࠇのζ׭で

SCIDをᶲつ赤ちゃんが生まれるとされています。

ೈˬグḐ᷹リンのটۭᶴ、ֹӉ೴なᶙでϦޥ࢏をഛ౫しつつ、 ध血ʔߜᶴ؂ࠫʔߜ

でؐۃするᶃとが̸૧です。

。しくは、᷾ーḃ᷽ーᷛをᶄൕ̰さい޸

（https://pidj-nbs.jp/scid.html）

せきずいせいきんいしゅくしょう

じゅうしょうふくごうめんえきふぜんしょう

※৙̷の２۠ϥについてᶲ֠୹で実ڞされます。

せん⏾んせい⏷いし␛いじょうしょう

⏜⏿␫⏯⏹␢␟⏞⏣⏧⏭␫⏹␢␟⏞␜⏧

⏭い⏷い⏩⏼いしょく ⏫⏼ずいいしょく

検査のԵ̀
Ե̀は、ഹࡅ（۠ϥの̸૧ࡅが
ᵲる）Ღت検査Ღʸࡅ（۠ϥの̸
૧ࡅが৳い）で୅৺されます。

すᶀにࠁॹᲦۃ療ができるࡷڞの
医ڗにࠁܕしていただき、採血੧で
のࡒ಩検査ᶴؐۃۃ療がஒവとなる
ᶃとがᵲります。

ᶃの検査でഹࡅとなった׭߈

日本免疫不全・自己炎症学会 
新生児スクリーニングWG

本邦における重症先天性免疫異常症に対する
新生児マススクリーニング検査の多施設共同研究

Multicenter Study of Newborn Screening programs 

for severe Inborn errors of immunodeficiency in Japan

研究代表者 防衛医科大学校　小児科学　今井耕輔

研究分担者 名古屋大学小児科　村松秀城、若松学

JSIAD　新生児スクリーニングWG

（山田雅文、植木 将弘、笹原洋二、森谷邦彦、大西秀典、八角高裕、岡田賢、水上

智之）
日本マススクリーニング学会　技術者部会

花井潤師、石毛信之

本邦におけるSCIDやXLAなどの重症先天性免疫異常症の発生頻度、およ
びその臨床像を明らかにすることを主な目的とし、今後の効果的な診断
と治療法を提供することを目指す。

また、新生児マススクリーニング検査にて同定した重症先天性免疫異常
症の患者が、増加することが見込まれ、そのような児に対するフォロー
アップのガイドライン策定につながる研究と考えられる。

目的

(1) 各自治体における検体検査機関 (マススクリーニング検査施設）を研究協力機関として、
アンケート調査を実施し、全体の検査数・精密検査数等を把握する。

(2) 各自治体が提携する精査医療機関（共同研究機関/JSIAD連携施設）に対して、個々の症
例に対するアンケート調査を実施し、臨床像のさらなる追跡を実施する。

ろ紙

結果

コンサルト
精査依頼

結果

検体検査機関 精査医療機関

防衛医科大学校　今井耕輔 
名古屋大学小児科　村松秀城、若松学 

JSIAD-NBS-WG

アンケート調査票の配布 調査票の返送
(1)

研究方法

研究協力機関 共同研究機関

2023 年 10 ⽉ 15 ⽇_ver1. TRECKREC アンケート調査_検査施設⽤アンケート調査票 

本邦における先天性免疫異常症に対する 

新⽣児マススクリーニング検査の多施設共同研究 
１． 検査施設名（XXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
２． 郵便番号・施設所在地（〒XXXXXXX・XXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 

 
３． 連絡責任者名（XXXXXXX・[メールアドレス：XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX]） 

 
４． TREC スクリーニング検査の開始時期 ⻄暦（XXXX）年（XX）⽉ 
５． KREC スクリーニング検査の開始時期 ⻄暦（XXXX）年（XX）⽉ 

 
６． TREC（もしくは KREC）測定キットの名称（もし 2 種類以上使⽤歴あれば、②以降に記載） 

①キット名（XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
②キット名（XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
 

７． 2024 年 3 ⽉ 31 ⽇までに、TREC/KREC 新⽣児マススクリーニングを実施数 
 TREC と KREC を

同時に測定（例） 
TREC のみ測定

（例） 
KREC のみ測定

（例） 
2019/4/1 ~ 2020/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 
2020/4/1 ~ 2021/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 
2021/4/1 ~ 2022/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 
2022/4/1 ~ 2023/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 
2023/4/1 ~ 2024/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

 
８． 異常値（Positive value)の基準値（もしカットオフの変更歴あれば、②以降に記載） 

 
TREC カットオフ値 
① TREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
② TREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
 
KREC カットオフ値 
① KREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
② KREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
 
 
 
 

2023 年 10 ⽉ 15 ⽇_ver1. TRECKREC アンケート調査_検査施設⽤アンケート調査票 

 
９． 緊急的対応を要する (Urgent positive value）の基準値   

 
Urgent positive value の使⽤ □あり、□なし（ありの場合には、下記を記載） 
① TREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
② TREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
 
Urgent positive value の使⽤ □あり、□なし（ありの場合には、下記を記載） 
① KREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
② KREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
 

１０． 2024 年 3 ⽉ 31 ⽇までの再採⾎による再検査数  
 

 TREC のみ陽性
（例） 

KREC のみ陽性
（例） 

TREC と KREC 
ともに陽性（例） 

2019/4/1 ~ 2020/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2020/4/1 ~ 2021/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2021/4/1 ~ 2022/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2022/4/1 ~ 2023/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2023/4/1 ~ 2024/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

 
１１． 2024 年 3 ⽉ 31 ⽇までの精密検査の対象症例数 

 

 TREC のみ陽性
（例） 

KREC のみ陽性
（例） 

TREC と KREC 
ともに陽性（例） 

2019/4/1 ~ 2020/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2020/4/1 ~ 2021/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2021/4/1 ~ 2022/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2022/4/1 ~ 2023/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2023/4/1 ~ 2024/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

 
⽂責 防衛省 防衛医科⼤学校⼩児科学・教授・今井 耕輔 （代筆 若松 学） 

下記のメールアドレスまで返信、もしくは郵送ください 
waka.manabu@med.nagoya-u.ac.jp 

住所 名古屋市昭和区鶴舞 65  直通電話番号 052-744-2145  FAX 番号 052-744-2161 

検査施設用調査表

(1) 各自治体における検体検査機関 (マススクリーニング検査施設）を研究協力機関として、
アンケート調査を実施し、全体の検査数・精密検査数等を把握する。

(2) 各自治体が提携する精査医療機関（共同研究機関/JSIAD連携施設）に対して、個々の症
例に対するアンケート調査を実施し、臨床像のさらなる追跡を実施する。

ろ紙

結果

コンサルト
精査依頼

結果

検体検査機関 精査医療機関

研究方法

研究協力機関 共同研究機関

調査票の返送

アンケート調査票
の配布

(2)

防衛医科大学校　今井耕輔 
名古屋大学小児科　村松秀城、若松学 

JSIAD-NBS-WG

本邦におけるSCIDやXLAなどの重症先天性免疫異常症の発生頻度、およ
びその臨床像を明らかにすることを主な目的とし、今後の効果的な診断
と治療法を提供することを目指す。

また、新生児マススクリーニング検査にて同定した重症先天性免疫異常
症の患者が、増加することが見込まれ、そのような児に対するフォロー
アップのガイドライン策定につながる研究と考えられる。

目的

(1) 各自治体における検体検査機関 (マススクリーニング検査施設）を研究協力機関として、
アンケート調査を実施し、全体の検査数・精密検査数等を把握する。

(2) 各自治体が提携する精査医療機関（共同研究機関/JSIAD連携施設）に対して、個々の症
例に対するアンケート調査を実施し、臨床像のさらなる追跡を実施する。

ろ紙

結果

コンサルト
精査依頼

結果

検体検査機関 精査医療機関

防衛医科大学校　今井耕輔 
名古屋大学小児科　村松秀城、若松学 

JSIAD-NBS-WG

アンケート調査票の配布 調査票の返送
(1)

研究方法

研究協力機関 共同研究機関

2023 年 10 ⽉ 15 ⽇_ver1. TRECKREC アンケート調査_検査施設⽤アンケート調査票 

本邦における先天性免疫異常症に対する 

新⽣児マススクリーニング検査の多施設共同研究 
１． 検査施設名（XXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
２． 郵便番号・施設所在地（〒XXXXXXX・XXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 

 
３． 連絡責任者名（XXXXXXX・[メールアドレス：XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX]） 

 
４． TREC スクリーニング検査の開始時期 ⻄暦（XXXX）年（XX）⽉ 
５． KREC スクリーニング検査の開始時期 ⻄暦（XXXX）年（XX）⽉ 

 
６． TREC（もしくは KREC）測定キットの名称（もし 2 種類以上使⽤歴あれば、②以降に記載） 

①キット名（XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
②キット名（XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
 

７． 2024 年 3 ⽉ 31 ⽇までに、TREC/KREC 新⽣児マススクリーニングを実施数 
 TREC と KREC を

同時に測定（例） 
TREC のみ測定

（例） 
KREC のみ測定

（例） 
2019/4/1 ~ 2020/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 
2020/4/1 ~ 2021/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 
2021/4/1 ~ 2022/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 
2022/4/1 ~ 2023/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 
2023/4/1 ~ 2024/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

 
８． 異常値（Positive value)の基準値（もしカットオフの変更歴あれば、②以降に記載） 

 
TREC カットオフ値 
① TREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
② TREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
 
KREC カットオフ値 
① KREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
② KREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
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９． 緊急的対応を要する (Urgent positive value）の基準値   

 
Urgent positive value の使⽤ □あり、□なし（ありの場合には、下記を記載） 
① TREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
② TREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
 
Urgent positive value の使⽤ □あり、□なし（ありの場合には、下記を記載） 
① KREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
② KREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
 

１０． 2024 年 3 ⽉ 31 ⽇までの再採⾎による再検査数  
 

 TREC のみ陽性
（例） 

KREC のみ陽性
（例） 

TREC と KREC 
ともに陽性（例） 

2019/4/1 ~ 2020/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2020/4/1 ~ 2021/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2021/4/1 ~ 2022/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2022/4/1 ~ 2023/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2023/4/1 ~ 2024/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

 
１１． 2024 年 3 ⽉ 31 ⽇までの精密検査の対象症例数 

 

 TREC のみ陽性
（例） 

KREC のみ陽性
（例） 

TREC と KREC 
ともに陽性（例） 

2019/4/1 ~ 2020/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2020/4/1 ~ 2021/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2021/4/1 ~ 2022/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2022/4/1 ~ 2023/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2023/4/1 ~ 2024/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

 
⽂責 防衛省 防衛医科⼤学校⼩児科学・教授・今井 耕輔 （代筆 若松 学） 

下記のメールアドレスまで返信、もしくは郵送ください 
waka.manabu@med.nagoya-u.ac.jp 

住所 名古屋市昭和区鶴舞 65  直通電話番号 052-744-2145  FAX 番号 052-744-2161 

検査施設用調査表

(1) 各自治体における検体検査機関 (マススクリーニング検査施設）を研究協力機関として、
アンケート調査を実施し、全体の検査数・精密検査数等を把握する。

(2) 各自治体が提携する精査医療機関（共同研究機関/JSIAD連携施設）に対して、個々の症
例に対するアンケート調査を実施し、臨床像のさらなる追跡を実施する。

ろ紙

結果

コンサルト
精査依頼

結果

検体検査機関 精査医療機関

研究方法

研究協力機関 共同研究機関

調査票の返送

アンケート調査票
の配布

(2)

防衛医科大学校　今井耕輔 
名古屋大学小児科　村松秀城、若松学 

JSIAD-NBS-WG

本邦におけるSCIDやXLAなどの重症先天性免疫異常症の発生頻度、およ
びその臨床像を明らかにすることを主な目的とし、今後の効果的な診断
と治療法を提供することを目指す。

また、新生児マススクリーニング検査にて同定した重症先天性免疫異常
症の患者が、増加することが見込まれ、そのような児に対するフォロー
アップのガイドライン策定につながる研究と考えられる。

目的

(1) 各自治体における検体検査機関 (マススクリーニング検査施設）を研究協力機関として、
アンケート調査を実施し、全体の検査数・精密検査数等を把握する。

(2) 各自治体が提携する精査医療機関（共同研究機関/JSIAD連携施設）に対して、個々の症
例に対するアンケート調査を実施し、臨床像のさらなる追跡を実施する。

ろ紙

結果

コンサルト
精査依頼

結果

検体検査機関 精査医療機関

防衛医科大学校　今井耕輔 
名古屋大学小児科　村松秀城、若松学 

JSIAD-NBS-WG

アンケート調査票の配布 調査票の返送
(1)

研究方法

研究協力機関 共同研究機関
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本邦における先天性免疫異常症に対する 

新⽣児マススクリーニング検査の多施設共同研究 
１． 検査施設名（XXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
２． 郵便番号・施設所在地（〒XXXXXXX・XXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 

 
３． 連絡責任者名（XXXXXXX・[メールアドレス：XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX]） 

 
４． TREC スクリーニング検査の開始時期 ⻄暦（XXXX）年（XX）⽉ 
５． KREC スクリーニング検査の開始時期 ⻄暦（XXXX）年（XX）⽉ 

 
６． TREC（もしくは KREC）測定キットの名称（もし 2 種類以上使⽤歴あれば、②以降に記載） 

①キット名（XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
②キット名（XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
 

７． 2024 年 3 ⽉ 31 ⽇までに、TREC/KREC 新⽣児マススクリーニングを実施数 
 TREC と KREC を

同時に測定（例） 
TREC のみ測定

（例） 
KREC のみ測定

（例） 
2019/4/1 ~ 2020/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 
2020/4/1 ~ 2021/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 
2021/4/1 ~ 2022/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 
2022/4/1 ~ 2023/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 
2023/4/1 ~ 2024/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

 
８． 異常値（Positive value)の基準値（もしカットオフの変更歴あれば、②以降に記載） 

 
TREC カットオフ値 
① TREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
② TREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
 
KREC カットオフ値 
① KREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
② KREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
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９． 緊急的対応を要する (Urgent positive value）の基準値   

 
Urgent positive value の使⽤ □あり、□なし（ありの場合には、下記を記載） 
① TREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
② TREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
 
Urgent positive value の使⽤ □あり、□なし（ありの場合には、下記を記載） 
① KREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
② KREC カットオフ値（XXXXXXX）（単位[XXX]）使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
 

１０． 2024 年 3 ⽉ 31 ⽇までの再採⾎による再検査数  
 

 TREC のみ陽性
（例） 

KREC のみ陽性
（例） 

TREC と KREC 
ともに陽性（例） 

2019/4/1 ~ 2020/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2020/4/1 ~ 2021/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2021/4/1 ~ 2022/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2022/4/1 ~ 2023/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2023/4/1 ~ 2024/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

 
１１． 2024 年 3 ⽉ 31 ⽇までの精密検査の対象症例数 

 

 TREC のみ陽性
（例） 

KREC のみ陽性
（例） 

TREC と KREC 
ともに陽性（例） 

2019/4/1 ~ 2020/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2020/4/1 ~ 2021/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2021/4/1 ~ 2022/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2022/4/1 ~ 2023/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

2023/4/1 ~ 2024/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

 
⽂責 防衛省 防衛医科⼤学校⼩児科学・教授・今井 耕輔 （代筆 若松 学） 

下記のメールアドレスまで返信、もしくは郵送ください 
waka.manabu@med.nagoya-u.ac.jp 

住所 名古屋市昭和区鶴舞 65  直通電話番号 052-744-2145  FAX 番号 052-744-2161 

検査施設用調査表

(1) 各自治体における検体検査機関 (マススクリーニング検査施設）を研究協力機関として、
アンケート調査を実施し、全体の検査数・精密検査数等を把握する。

(2) 各自治体が提携する精査医療機関（共同研究機関/JSIAD連携施設）に対して、個々の症
例に対するアンケート調査を実施し、臨床像のさらなる追跡を実施する。

ろ紙

結果

コンサルト
精査依頼

結果

検体検査機関 精査医療機関

研究方法

研究協力機関 共同研究機関

調査票の返送

アンケート調査票
の配布

(2)

防衛医科大学校　今井耕輔 
名古屋大学小児科　村松秀城、若松学 

JSIAD-NBS-WG

資料2. 原発性免疫不全症に関する調査計画
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本邦におけるSCIDやXLAなどの重症先天性免疫異常症の発生頻度、およ
びその臨床像を明らかにすることを主な目的とし、今後の効果的な診断
と治療法を提供することを目指す。

また、新生児マススクリーニング検査にて同定した重症先天性免疫異常
症の患者が、増加することが見込まれ、そのような児に対するフォロー
アップのガイドライン策定につながる研究と考えられる。

目的

(1) 各自治体における検体検査機関 (マススクリーニング検査施設）を研究協力機関として、
アンケート調査を実施し、全体の検査数・精密検査数等を把握する。

(2) 各自治体が提携する精査医療機関（共同研究機関/JSIAD連携施設）に対して、個々の症
例に対するアンケート調査を実施し、臨床像のさらなる追跡を実施する。

ろ紙

結果

コンサルト
精査依頼

結果

検体検査機関 精査医療機関

防衛医科大学校　今井耕輔 
名古屋大学小児科　村松秀城、若松学 

JSIAD-NBS-WG

アンケート調査票の配布 調査票の返送
(1)

研究方法

研究協力機関 共同研究機関

2023 年 10 ⽉ 15 ⽇_ver1. TRECKREC アンケート調査_検査施設⽤アンケート調査票 

本邦における先天性免疫異常症に対する 

新⽣児マススクリーニング検査の多施設共同研究 
１． 検査施設名（XXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
２． 郵便番号・施設所在地（〒XXXXXXX・XXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 

 
３． 連絡責任者名（XXXXXXX・[メールアドレス：XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX]） 

 
４． TREC スクリーニング検査の開始時期 ⻄暦（XXXX）年（XX）⽉ 
５． KREC スクリーニング検査の開始時期 ⻄暦（XXXX）年（XX）⽉ 

 
６． TREC（もしくは KREC）測定キットの名称（もし 2 種類以上使⽤歴あれば、②以降に記載） 

①キット名（XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
②キット名（XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 使⽤時期（XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 
 

７． 2024 年 3 ⽉ 31 ⽇までに、TREC/KREC 新⽣児マススクリーニングを実施数 
 TREC と KREC を

同時に測定（例） 
TREC のみ測定

（例） 
KREC のみ測定

（例） 
2019/4/1 ~ 2020/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 
2020/4/1 ~ 2021/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 
2021/4/1 ~ 2022/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 
2022/4/1 ~ 2023/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 
2023/4/1 ~ 2024/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

 
８． 異常値（Positive value)の基準値（もしカットオフの変更歴あれば、②以降に記載） 

 
TREC カットオフ値 
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2023 年 10 ⽉ 15 ⽇_ver1. TRECKREC アンケート調査_検査施設⽤アンケート調査票 

 
９． 緊急的対応を要する (Urgent positive value）の基準値   
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１０． 2024 年 3 ⽉ 31 ⽇までの再採⾎による再検査数  
 

 TREC のみ陽性
（例） 

KREC のみ陽性
（例） 
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ともに陽性（例） 
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１１． 2024 年 3 ⽉ 31 ⽇までの精密検査の対象症例数 

 

 TREC のみ陽性
（例） 

KREC のみ陽性
（例） 

TREC と KREC 
ともに陽性（例） 
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2023/4/1 ~ 2024/3/31 （XXXXXXX） （XXXXXXX） （XXXXXXX） 

 
⽂責 防衛省 防衛医科⼤学校⼩児科学・教授・今井 耕輔 （代筆 若松 学） 

下記のメールアドレスまで返信、もしくは郵送ください 
waka.manabu@med.nagoya-u.ac.jp 

住所 名古屋市昭和区鶴舞 65  直通電話番号 052-744-2145  FAX 番号 052-744-2161 

検査施設用調査表

(1) 各自治体における検体検査機関 (マススクリーニング検査施設）を研究協力機関として、
アンケート調査を実施し、全体の検査数・精密検査数等を把握する。

(2) 各自治体が提携する精査医療機関（共同研究機関/JSIAD連携施設）に対して、個々の症
例に対するアンケート調査を実施し、臨床像のさらなる追跡を実施する。

ろ紙

結果

コンサルト
精査依頼

結果

検体検査機関 精査医療機関

研究方法

研究協力機関 共同研究機関

調査票の返送

アンケート調査票
の配布

(2)

防衛医科大学校　今井耕輔 
名古屋大学小児科　村松秀城、若松学 

JSIAD-NBS-WG
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臨床情報のアンケート調査⽤紙 
本邦における先天性免疫異常症に対する新⽣児マススクリーニング検査の多施設共同研

究 
XXXXXX  XXXXXX 先⽣ 御机下   メールアドレス XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX 
匿名化番号： UPN-XXXXXX 
検査実施施設：XXXXXXXXXXXXXXXXXXXXX 
⽣年⽉⽇  ：⻄暦  XXXX 年 XX ⽉ XX ⽇,  検査実施⽇： ⻄暦  XXXX 年 XX ⽉ XX ⽇   
在胎週数：在胎 XX 週, 性別 □男児 □⼥児 
 

最終診断：□重症複合免疫不全症（SCID） □X 連鎖性無ガンマグロブリン⾎症（XLA）  
     □その他 

その他を選んだ場合 
□Complete DiGeorge syndrome □Partial DGS  □CHARGE 症候群 
□他の免疫異常症（診断名：XXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 

   
原因遺伝⼦の同定； □あり □なし,    接合性； □ホモ  □ヘテロ  □ヘミ 

ありの場合には、同定した遺伝⼦変異 
（XXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXX[例；IL2RG 遺伝⼦, NM_000206.3, c.365G>A, p.R121L]） 
  
染⾊体検査結果(G-band))：XXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXX 
FISH 検査：22q11.2 領域⽋失  □あり  □なし 
⺟乳投与の有無 □あり  □なし 
サイトメガロウイルス感染   □あり  □なし 
 

診断時の TREC 値：（XXX）（単位[XXX]）, KREC 値：（XXX）（単位[XXX]） 
 
免疫学的機能評価： 
⽩⾎球数（絶対数[/µL]）（XXXXXX）, リンパ球数（絶対数[/µL]）（XXXXXX）, 
CD3-T 細胞数（絶対数[/µL]）（XXXXXX）, CD4-T 細胞数（絶対数[/µL]）（XXXXXX）,  
CD8-T 細胞数（絶対数[/µL]）（XXXXXX）, CD19-B 細胞数（絶対数[/µL]）（XXXXXX）, 
ナイーブ T 細胞（絶対数[/µL]）（XXXXXX） [貴施設のナイーブ T 細胞の定義：
XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX] 
IgG（mg/dL）（XXXXXX）, IgA（mg/dL）（XXXXXX）, IgM（mg/dL）（XXXXXX） 
ガンマグロブリン補充の有無 ：□あり □なし  

 

同種移植の有無 ：□あり □なし 
同種移植⽇ ：XXXXX 年 XXXXX ⽉ XXXXX ⽇ 
移植細胞源 ：□UR-BMT  □UR-PBSCT  □UR-CBT  □R-BMT  □R-PBSCT 
HLA(DNA typing 8/8) ：□matched(8/8) □mismatched（8/8 以外） 
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同種移植前処置 ：□BU + FLU   □その他 
その他、を選んだ場合に使⽤した前処置薬剤 
１．（XXXXXXXXXXXX） 
２．（XXXXXXXXXXXX） 
３．（XXXXXXXXXXXX） 
 

BU-PK study ：□あり □なし（BU 使⽤例のみ） 
GVHD予防法 ：□FK+MTX □CyA+MTX  

□その他（            ） 
 

aGVHD ：□なし  □Ⅰ  □Ⅱ  □Ⅲ  □Ⅳ  
aGVHD の発症⽇：⻄暦 XXXX 年 XX ⽉ XX ⽇ 

cGVHD ：□なし   □Limited   □Extensive  
cGVHD の発症⽇：⻄暦 XXXX 年 XX ⽉ XX ⽇ 

⽣着（好中球） ：□あり □なし  
⽣着⽇：⻄暦 XXXX 年 XX ⽉ XX ⽇ 

移植後キメリズム ：□ドナー95%以上 □ドナー95%未満 
再移植の有無 ：□あり □なし  

ありの場合は、再移植⽇：⻄暦 XXXX 年 XX ⽉ XX ⽇ 
再移植の理由（XXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXX） 

移植後のガンマグロブリン補充の有無：□あり □なし  
            最終ガンマグロブリン補充⽇：⻄暦 XXXX 年 XX ⽉ XX ⽇ 
最終転帰 ：□⽣存 □死亡 
死因 ：□⽣着不全 □GVHD  □感染症   

□その他（詳細：XXXXXXXXX） 
最終観察⽇（死亡⽇） ：⻄暦 XXXX 年 XX ⽉ XX ⽇ 
お忙しい中、ありがとうございました。記載後、郵送ないしメールに添付いただけますでしょうか。 

⽂責 防衛省 防衛医科⼤学校⼩児科学・教授・今井 耕輔 （代筆 若松 学） 
waka.manabu@med.nagoya-u.ac.jp 

住所 名古屋市昭和区鶴舞 65 直通電話番号 052-744-2145 FAX 番号 052-744-2161 

研究計画（タイムスケジュール）

PIDJ研究：全国約100施設の専門施設が参加 
5000例以上登録

Primary 
Immunodeficiency 
Database 
in Japan 
2008~

日本免疫不全・自己炎症学会（JSIAD）連携施設・共同研究施設

20

連携施設　90施設 
学会員、診療実績、遺伝カウンセリング
体制があり、学会が認定した連携施設

共同研究施設　72施設 
倫理審査を実施し、PIDJ2の共同研究施設
として承認された施設

PIDJ2：EDCシステム@

難プラ：ID発行：63施設

2

https://jsiad.org/pidj/
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原因遺伝⼦の同定； □あり □なし,    接合性； □ホモ  □ヘテロ  □ヘミ 

ありの場合には、同定した遺伝⼦変異 
（XXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXX[例；IL2RG 遺伝⼦, NM_000206.3, c.365G>A, p.R121L]） 
  
染⾊体検査結果(G-band))：XXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXXX 
FISH 検査：22q11.2 領域⽋失  □あり  □なし 
⺟乳投与の有無 □あり  □なし 
サイトメガロウイルス感染   □あり  □なし 
 

診断時の TREC 値：（XXX）（単位[XXX]）, KREC 値：（XXX）（単位[XXX]） 
 
免疫学的機能評価： 
⽩⾎球数（絶対数[/µL]）（XXXXXX）, リンパ球数（絶対数[/µL]）（XXXXXX）, 
CD3-T 細胞数（絶対数[/µL]）（XXXXXX）, CD4-T 細胞数（絶対数[/µL]）（XXXXXX）,  
CD8-T 細胞数（絶対数[/µL]）（XXXXXX）, CD19-B 細胞数（絶対数[/µL]）（XXXXXX）, 
ナイーブ T 細胞（絶対数[/µL]）（XXXXXX） [貴施設のナイーブ T 細胞の定義：
XXXXXXXXXXXXXXXXXXXX] 
IgG（mg/dL）（XXXXXX）, IgA（mg/dL）（XXXXXX）, IgM（mg/dL）（XXXXXX） 
ガンマグロブリン補充の有無 ：□あり □なし  

 

同種移植の有無 ：□あり □なし 
同種移植⽇ ：XXXXX 年 XXXXX ⽉ XXXXX ⽇ 
移植細胞源 ：□UR-BMT  □UR-PBSCT  □UR-CBT  □R-BMT  □R-PBSCT 
HLA(DNA typing 8/8) ：□matched(8/8) □mismatched（8/8 以外） 
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お忙しい中、ありがとうございました。記載後、郵送ないしメールに添付いただけますでしょうか。 
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最終転帰 ：□⽣存 □死亡 
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臨床情報登録書（本人記入版）

資料3. 脊髄性筋萎縮症の臨床情報に関する調査票
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臨床情報登録書（主治医記入版）
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資料5. 各都道府県の実態調査 分担者・協力者リスト
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