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拡大新生児スクリーニングの必要性

拡大新生児スクリーニング
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実施状況

11



12

自治医科大学小児科山形崇倫教授資料
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一般社団法人

希少疾患の医療と研究を推進する会CReARID（クレアリッド）
Clinical & Research Association for
Rare, Intractable Diseases

オプショナルスクリーニング

選択できるスクリーニング
こどもの病気を早く見つけ、
早く治療をはじめられるように



A~B 検体の流れ
C~D 結果の流れ
検査費の流れ

衛生検査所
・かずさＤＮＡ研究所

・AnGesクリニカルリサーチラボラトリー

病院・クリニック

D

判定結果+検体情報

検体情報入力
バーコード付与
（匿名化）

A

専門医⁑に
よる判定

結果報告書

CReARID

B

C

結果
データ

⁑各疾患の専門医で構成された判定委員会

OPSの流れ

【フォローアップ施設】

新生児
8500円+α

8500円
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OPSの成果
検査実施数
（2018年2月～2022年12月）

65,180 件

達成率（受検数/出産数） ～70％

診断を受けた症例数

Fabry病 6 件

ムコ多糖症II型 2 件

Pompe病 2 件

SMA 1件

合計 11 件（0.02%）

家計内検索で診断された症例数

Fabry病 2 件



CReARIDによる拡大スクリーニングまとめ

1. 医療施設とCReARIDとの契約に基づく有料の任意ス
クリーニングの形を取る。

2. 開始後5年で65,180人(予想出生数に対する達成率は
～70％)に施行し、11人(Fabry 6, MPSII 2, Pompe 
2, SMA 1)の患者を発見(頻度は全体で5,900人に1人)

3. 現在の受検施設は関東を中心に56施設である．

4. 本人は元より、母親等家系内の無症状患者の発見と彼
らにおける早期治療にも繋がっている．
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早期発見すれば救命が可能に
なった二つの難病（SCIDと
SMA [脊髄性筋萎縮症]）に
ついて、新生児の検査体制に
地域差があることが、読売新聞の
調査でわかった。どちらの検査も
実施されていたのは18府県に
とどまり、26都府県ではいずれも
行われていなかった。
医師や患者家族らは「検査を
受ける機会の格差を解消すべきだ」
として、国に全国一律の実施を
求めている。

動き出したかもしれません！

読売新聞にこんな記事が出ました



群馬県では！

• 公費負担すべき明確な
基準が厚労省から示さ
れていないため、自治
体によって対応が異な
る

• 世論は日に日に大きく
なる
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拡大新生児スクリーニングの今後の方向性

• 一刻も早く拡大新生児スクリーニング参加施設の増加
と各施設内での受検者数の増加を実現し、治療の進歩
で救えるようになった子どもの命や人生を一人でも多
く拾い上げて守ることが大切です。

• 理想は今の設備とシステムを拡大・拡張し、全て公費
で行う事です。

• 希少疾患の医療と研究を推進する会CReARID（クレア
リッド）にはすでに県内12施設が参加しており、毎年
約6000人の方が拡大新生児スクリーニングを受けてい
らっしゃいます。

• 公費負担の基準が厚労省から示されるまで、一時的に
でもCReARIDの利用を拡大する方向で考えていただく
ことはできないでしょうか。
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