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新生児マススクリーニング（NBS）は、代謝異常疾患や
内分泌疾患19種類以上を対象に、全国の都道府県・政
令市が実施主体となり、公費事業として無料で行われて
いる。近年、公費NBSで対象となっていない原発性免疫
不全症（PID）、脊髄性筋萎縮症（SMA）、ライソゾーム
病(LSD)などが、任意の有料検査として、全国各地で導
入されている（拡大MS）。
　これらの背景の中、こども家庭庁は、2024年1月22日
付で、「新生児マススクリーニング検査に関する実証事
業」の通知を発出し、重症複合免疫不全症（SCID）及
びSMAを対象とするNBSの全国展開を目指すための実
証事業が開始された。
　公費NBSを実施している検査機関35のうち、25施設
が拡大MSを実施しているが、複数自治体からの委託を
受ける場合があり、拡大MSを実施している自治体は40
か所である。拡大MSの現状を踏まえて、実証事業や今
後の公費化に向けては解決・検討すべき課題が考えら
れる。
１．現在実施されている拡大MSでは、公費NBSと拡大
MSが別な検査機関で行われる自治体がある。拡大MS
の検査を外部委託する場合、同一のNBSろ紙を用いる
施設では、検体の一部を切り取り、委託検査機関に送付
する必要があるため、検体輸送のタイムラグが生じる。特
に、緊急性を要するSMA検査にあっては、結果判定まで
の期間に影響が生じる可能性が考えられる。拡大MS専
用のろ紙を用いる場合には、同じ採血機関から、２か所
の検査機関に検体を送付する際、ろ紙や申込書などの入
れ違いが起き、両検査機関での事務の煩雑さが生じるこ
とや、再採血や精査依頼などでは、十分な情報の共有が
必要になる場合がある。
２．拡大MSのPCR検査では、TREC/KREC/SMN1の
3項目をセットで検査することから、SCIDとSMA以外に
発見される可能性のある疾患が存在する。さらに、LSD
や副腎白質ジストロフィーなどは、今後、実証事業の項目
のみが公費化されることとなれば、有料検査として継続
することになり、パンフレット、説明書、検査申込書等が
複雑になり、採血医療機関・検査実施機関の負担が増え
ることが予想される。
　この実証事業は、公募型のため、現在、拡大MS実施、
未実施の自治体が混在する中、事業が進むものと思われ
るが、これらの課題を整理しながら、公費NBSに向けた
検討を進める必要がある。
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　私共患者会が対象としております有機酸および脂肪
酸代謝異常症は合わせて25種類以上の病気が含まれて
います。いずれも超希少疾患であり、症状があってもなか
なか診断に至らず、長く生きられない小児難病といわれ
ていました。そのようななか、10年ほど前に、およそ半数
の病気が新生児マススクリーニング（以下NBS）の対象
となり、現在は早期発見・早期治療により多くの子どもた
ちが健やかに成長し、大人になれる時代となりました。
一方で、NBSで我が子の病気が発見された家族にとって
は、出産の喜びも束の間、一見元気そうにみえる我が子
に深刻な病気があることを告知されることになります。
ご担当医から正しく説明を受けますが、保護者のほとん
どが「頭が真っ白で説明内容は断片的にしか理解できな
かった」といいます。診断されたその日から（あるいは陽
性通知を受けたときから）、病気の種類によりますが内
服、注射、食事療法等がはじまり、保護者は体も心も休
まらない日々となります。「早期発見されて本当によかっ
た」と心から思えるようになるまでには、時間が必要です。
家族が病気のことを正しく理解し、受け入れ、正しい治
療を継続してゆくためには、主治医の先生を中心に、遺
伝カウンセラー、栄養士、保健師、社会福祉士等、様々な
方 と々の関わりがとても重要です。また社会的にもほとん
ど認知されていない病気のため、たとえ無症状で経過し
ていても、保育園や幼稚園で入園を断られてしまうことも
あり、学資保険すら加入拒否されることがあります。成
人期になると、移行期医療問題にも直面します。一生涯
医療を必要とする疾患であるにもかかわらず、20歳の誕
生日を迎えたその日から一部の病気は医療費助成が途
切れてしまいます。また成人診療科に受け手がない病気
であるため、急性期対応等に備えて成人診療科の方々に
もご理解いただけるよう働きかけてゆかなければなりま
せん。私共患者家族は、こうした未来を見据えて、幼い頃
から患者本人の自立性を育み、セーフティネットを自ら構
築してゆくことが求められています。新生児マススクリー
ニングで発見された子どもたちが、発症を予防しながら
生涯安心して社会生活を送ってゆくためには、切れ目の
ない医療環境と社会保障、社会の理解が必要です。様々
なお立場におられる日本小児保健協会の皆様に、ぜひと
もこれらの課題解決に、お知恵とお力をいただけますと
幸いです。
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エコチル調査のあゆみ
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　子どもの健康と環境に関する全国調査（エコチル調
査）は、環境中の化学物質が子どもの健康に与える影響
を明らかにするための大規模かつ長期にわたる出生コホ
ート調査である。環境省により企画・予算化された事業
であり、全国で約10万組の親子を対象として2010年度に
開始された。この調査では、国立環境研究所に調査の中
心機関としてコアセンターが設置され、コアセンターはメ
ディカルサポートセンター（国立成育医療研究センターに
設置）や日本の各地域で調査を行うために設置されたユ
ニットセンター（公募で選定された15の大学等に設置）
と協働して調査を進めている。
　エコチル調査は国際的にも稀有な大規模調査であり、
その成果については、国内はもとより国際的にも期待さ
れている。これまでに多くの英文原著論文を発表してき
ており、科学の発展に寄与するとともに、国内においては
食品安全委員会の評価書や診療ガイドライン等に多くの
エコチル調査の成果が活用され、よりよい社会の実現に
向け貢献している。
　エコチル調査の開始当初は参加者が13歳に達するま
での計画で進められてきたが、研究の成果が高く評価さ
れ、現在、参加者が40歳程度となるまで継続して実施す
る方針として、まずは18歳に達するまでの計画として進め
られることになった。
　本講演では、エコチル調査の計画や成果等の概要に
ついて話題提供を行う。

環境省エコチル調査北海道ユニット
センターの取り組み
田村菜穂美
北海道大学　環境健康科学研究教育センター

　子どもの健康と環境に関する全国調査エコチル調査
は、環境省が2010年度に開始した、全国10万組の親子
の協力を経て、環境要因が子どもの成長・発達に与える
影響を明らかにする、日本初の大規模コホート調査であ
る。エコチル調査北海道ユニットセンターは、全国15地
域にある調査拠点の一つとして、北海道大学環境健康科
学研究教育センター内に設置された。北海道ユニットセ
ンターでは2011年度から3年間かけてリクルートを行い、
8,362人の妊婦に登録いただき、2024年2月末現在、調
査に参加いただいている子どもは7,366人である。
　北海道におけるエコチル調査の実施エリアは３つで、
人口190万人の都市圏である札幌、人口32万人の中核都
市・旭川、オホーツク海に面し、農業、林業、漁業地域を
周辺にもち合計人口11万人の北見市周辺１市４町である。
北海道の地域環境の特徴として、農業生産量が多く、農
薬にさらされる人口が多いこと、また日本の中で最も寒
冷地にあるため、住宅の気密性・断熱性は極めて高く、
子どもや妊婦が室内環境の影響を受けやすいことがあ
げられる。３エリアでは、札幌サブユニット（北海道大
学・札幌医科大学）、旭川サブユニット（旭川医科大学）、
北見サブユニット（日本赤十字北海道看護大学）の４大
学が、各担当地域における調査のサポートを行いながら、
共同研究を進めている。
　環境健康科学研究教育センターでは、2001年から「環
境と子どもの健康に関する研究・北海道スタディ」を実
施している。北海道スタディは胎児期の環境化学物質曝
露を始めとする、環境要因やライフスタイルが子どもの
健康に与える影響を明らかにすることを目的としている。
妊婦の血液、分娩時の臍帯血などを長期保存し、先天異
常、出生時体格、神経発達、アレルギー疾患などと環境
物質との関連についての検討を継続しており、この調査
の経験がエコチル調査推進にも生かされている。
　2024年度にはエコチル調査の対象となる子どもは、小
学4年生から中学1年生となる。研究開始時は、子どもた
ちが13歳になるまでの調査の計画だったが、エコチル調
査の社会的意義や重要性が認められ、40歳頃までフォ
ローアップを継続する方針が示された。我々が考えてい
る、参加者のモチベーションを高め、調査参加を継続し
ていただくための工夫を紹介する。
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