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「拡大新生児スクリーニングの全国実施と
公費助成に向けた現状と課題」

―スクリーニング実施施設の立場から―

花井 潤師（北海道薬剤師会公衆衛生検査センター，日本マススクリーニング学会技術部会理事）

Ⅰ．拡大新生児スクリーニングの現状

新生児マススクリーニング（NBS）は，全国の都道
府県・政令市が実施主体となり，代謝異常疾患や内分
泌疾患 20種類以上を対象に，公費事業として無料で
行われている。近年，公費 NBSの対象となっていな
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）などを対象にした任意の有料
検査が全国各地で導入されている（拡大MS）。
拡大MSは，事業のために設置した財団や大学病院，
NBS検査機関などが実施主体となり，管理運営され
ているが，対象疾患，検査料金などは実施主体ごとに
異なっている。また，NBSで採血されるろ紙血とは
別に，専用のろ紙血に採血されたものが用いられる場
合がある。

Ⅱ．実証事業の概要

拡大MSが多くの地域で導入される中，こども家庭
庁は，「母子保健医療対策総合支援事業（令和 5年度
補正予算分）の実施について」（令和 5年 12月 28日
こ成母第 375号こども家庭庁成育局長通知）を発出し１），
重症複合免疫不全症（SCID）および 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。これにより，実証事業に参加した自治体では，
公費 NBSの新たな対象疾患として SCID/SMAが加
わり，新生児全員が検査料金無料のスクリーニングと
して実施されることとなった。
2024年 10月 3日現在，SCID/SMA実証事業に参
加している自治体は 38（うち政令指定都市は 11）で

公費 NBSとして実施されている。また，実施主体が
独自に任意の有料検査として，SCID/SMAスクリー
ニングを実施しているのは 29自治体（うち政令指定
都市は 9）で，全国すべての自治体で，SCID/SMA
スクリーニングを受検する機会を有している（図）。

Ⅲ．公費化に向けての課題

（1）実証事業で対象とする疾患以外が発見される

SCID/SMAスクリーニングにおいては，定量 PCR
検査により目的遺伝子を測定するが，わが国で市販さ
れている検査キットはすべて新生 T細胞のマーカー
の TREC，新生 B細胞のマーカーの KREC，脊髄性
筋萎縮症の責任遺伝子の SMN1の 3種類を同時に測
定するものである。検査では，目的遺伝子が存在しな
いまたはごく低値の場合，スクリーニング陽性と判定
されるが，実証事業の対象疾患である T細胞欠損症
の SCID以外に，KREC低値で発見される B細胞欠
損症がある。したがって，TREC/KREC定量 PCR検
査において，スクリーニング陽性例を蓄積し，確実に
発見できる疾患，発見できるかもしれない疾患を検証
し，精密検査にすべきかどうかの診断基準等について，
関連学会と検証する必要がある。なお，LSDや副腎
白質ジストロフィーは実証事業の対象疾患となってい
ないため，公費 NBSとは別に有料検査として希望者
に実施する状況は変わっていない。

（2）採血医療機関・精査医療機関の負担が増える

実証事業の対象疾患である SCID/SMAは，これま
で NBSの対象疾患であった代謝異常疾患や内分泌疾
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図　SCID/SMAスクリーニング実施状況
2024 年 10 月 3 日現在

患とは異なり，先天性免疫異常症や神経筋疾患である
ことから，採血医療機関においては，パンフレットや
説明書を用いて，新たな対象疾患の説明やスクリーニ
ングの目的などを説明する必要がある。受検する保護
者への啓発とともに，採血医療機関，産科・小児科・
医療関係者などに対して，対象疾患の情報の共有化，
研修等による周知を図る必要がある。さらに，SCID/
SMAの精査医療機関については，新たな専門領域の
医療機関が加わることもあり，スクリーニングから精
密検査，診断から治療までの転帰について，実施主体，
検査機関，精査医療機関での情報共有が重要となる。

（3）定量 PCR検査を外部委託する場合がある

SCID/SMAスクリーニングの定量 PCR検査は，こ
れまでの NBSでは扱ったことのない遺伝子検査であ
ることから，NBS検査機関で対応できない場合があ
り，定量 PCR検査を外部委託することがある。この
場合，採血医療機関において，NBSろ紙とは別に専
用ろ紙への採血が必要で NBS検査機関と外部委託検
査機関の 2か所への送付となる。したがって別々の検
査機関で検体の受付や検査，成績の管理が行われるな
ど，スクリーニングの情報管理が複雑化することが想

定される。さらに，NBSろ紙の一部を切り取って，委
託検査機関に送付する場合には，送付に係る経過時間
もあり，迅速な対応が可能な検査体制の構築が求めら
れる。特に，SMAスクリーニングについては，緊急
性のある疾患として，診断・治療・地域連携体制の整
備が重要であり，専門医療施設への迅速で確実な受診，
遺伝学的検査の迅速な実施・報告体制の整備が求めら
れる。

（4）SCID/SMAの外部精度管理

SCID/SMA実証事業に参加する自治体については，
SCID/SMA 2疾患の検査に係る外部精度管理が要件
化されたが２），これまで日本マススクリーニング学会
（JSMS）では，定量 PCR検査のための PT試験の経
験はないことから，JSMSの分科会・技術部会におい
て，拡大スクリーニング・定量 PCR精度管理検討グ
ループを組織し，米国臨床検査標準化協議会のガイド
ライン（C28-A3C）３）を参考に PT検体の調製を行った。
PT検体の調製では，SCID/SMAキットメーカー 5
社すべての測定において，マーカーとなる TREC，
KREC，SMN1，内在性遺伝子を検出し，陽性，陰性，
DNA抽出不良や遺伝子増幅不良などを検出できるこ
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とを目指している。

本論文の共著者：石毛 信之（東京都予防医学協会，日

本マススクリーニング学会技術部会部会長）
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