
　

日
本
で
１
９
７
７
年
か
ら
公
費
に
よ
っ
て

開
始
さ
れ
た
新
生
児
マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ

検
査
は
、
現
在
、
先
天
性
の
代
謝
異
常
症
や

内
分
泌
疾
患
を
対
象
に
、
20
疾
患
に
つ
い
て

行
わ
れ
て
い
ま
す
（
図
１
）。
こ
れ
ら
対
象

疾
患
は
、
新
生
児
期
に
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
を

受
け
る
こ
と
に
よ
っ
て
早
期
に
発
見
さ
れ
、

早
期
に
治
療
を
開
始
す
る
こ
と
で
予
後
の
改

善
が
期
待
で
き
る
こ
と
か
ら
、
日
本
で
生
ま

れ
る
赤
ち
ゃ
ん
の
ほ
ぼ
１
０
０
％
が
検
査
を

受
け
て
い
ま
す
。

　

本
会
で
は
、
ラ
イ
ソ
ゾ
ー
ム
病
の
中
で
も

ム
コ
多
糖
症
Ⅰ
型
、
フ
ァ
ブ
リ
ー
病
、
ポ
ン

ぺ
病
を
対
象
と
し
た
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
検
査

を
始
め
る
た
め
、
現
在
、
表
に
示
す
よ
う
に

検
査
受
託
開
始
ま
で
の
ス
ケ
ジ
ュ
ー
ル
を
考

え
て
い
ま
す
。

　

検
査
受
託
開
始
前
の
試
験
研
究
は
、
倫
理

審
査
委
員
会
の
承
認
を
得
た
上
で
、
関
係
大

学
病
院
の
指
導
の
下
、
２
０
２
０
年
秋
頃
か

ら
実
施
す
る
予
定
で
す
（
表
・
図
３
）。

　

こ
こ
で
大
切
な
の
は
、
検
査
受
託
開
始
時

か
ら
高
い
精
度
で
検
査
を
行
う
た
め
に
、
適

切
な
陽
性
基
準
値
の
策
定
を
行
う
こ
と
で
す
。

試
験
研
究
で
得
ら
れ
た
成
果
を
持
っ
て
、
安

心
し
て
検
査
を
委
託
し
て
い
た
だ
け
る
よ
う

努
め
て
ま
い
り
ま
す
。

　

受
託
開
始
に
つ
い
て
は
来
年
を
予
定
し
て

い
ま
す
。
詳
細
が
決
ま
り
次
第
、
本
会
ホ
ー

ム
ペ
ー
ジ
等
で
お
知
ら
せ
し
ま
す
。

　

公
費
に
よ
る
新
生
児
マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン

グ
と
本
会
の
ラ
イ
ソ
ゾ
ー
ム
病
検
査
の
異
な

る
点
は
、
①
実
施
主
体
が
本
会
で
あ
る
こ
と

②
本
検
査
に
ご
賛
同
い
た
だ
け
る
採
血
医
療

機
関
と
本
会
が
個
別
に
契
約
を
結
ぶ
こ
と
③

検
査
費
用
が
有
償
で
あ
る
こ
と
④
ラ
イ
ソ
ゾ

ー
ム
病
検
査
専
用
の
ろ
紙
に
採
血
す
る
こ
と

⑤
ラ
イ
ソ
ゾ
ー
ム
病
検
査
専
用
の
封
筒
で
郵

送
す
る
こ
と
―
―
で
す
。

　

本
会
で
は
郵
送
さ
れ
た
ろ
紙
血
を
小
片
に

切
り
抜
き
、
こ
れ
に
検
査
試
薬
を
加
え
て
血

液
中
の
酵
素
と
反
応
さ
せ
ま
す
。
反
応
後
の

溶
液
を
液
体
ク
ロ
マ
ト
グ
ラ
フ
ィ
ー
／
タ
ン

　

新
生
児
マ
ス
ス
ク
リ

ー
ニ
ン
グ
検
査
は
、
都

道
府
県
お
よ
び
政
令
指

定
都
市
が
指
定
す
る
検

査
機
関
で
実
施
さ
れ
て

お
り
、
東
京
都
で
は
本

会
が
検
査
機
関
の
指
定

を
受
け
、
図
２
に
示
す

流
れ
で
検
査
を
実
施
し

て
い
ま
す
。

　

出
生
か
ら
５
日
目
前

後
に
、
採
血
医
療
機
関

デ
ム
質
量
分
析
計
（LC-M

S/M
S

）
を
用

い
て
、酵
素
の
働
き
の
強
さ
（
酵
素
活
性
値
）

を
測
定
し
ま
す
。
酵
素
活
性
値
が
基
準
値
よ

り
も
低
い
場
合
に
は
酵
素
の
働
き
が
弱
く
、

ラ
イ
ソ
ゾ
ー
ム
病
の
可
能
性
が
あ
る
の
で
、

再
検
査
を
行
う
か
、
専
門
の
医
療
機
関
で
の

採
血
を
依
頼
し
ま
す
。
こ
れ
ら
の
新
生
児
マ

ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
検
査
に
関
わ
る
検
査
費

用
は
、
採
血
費
を
除
き
、
東
京
都
に
よ
っ
て

負
担
さ
れ
ま
す
（
一
部
、
精
密
検
査
時
の
検

査
を
除
く
）。

　

わ
れ
わ
れ
検
査
機
関
は
、
日
々
の
検
査
精

度
を
高
く
保
つ
た
め
に
調
査
研
究
も
行
っ
て

い
ま
す
。
ま
た
、
実
施
主
体
の
東
京
都
や
、

精
密
検
査
実
施
医
療
機
関
（
大
学
病
院
等
）

の
小
児
科
医
、採
血
医
療
機
関
等
と
連
携
し
、

東
京
都
の
新
生
児
マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
の

質
を
向
上
さ
せ
る
た
め
の
連
絡
協
議
会
に
も

参
加
し
、
検
査
実
績
の
報
告
や
問
題
点
を
共

有
し
て
い
ま
す
。

　

前
項
で
解
説
が
あ
っ
た
よ
う
に
、
近
年
の

検
査
法
お
よ
び
治
療
法
の
確
立
に
伴
い
、
早

期
発
見
・
早
期
治
療
に
よ
る
予
後
の
改
善
が

可
能
に
な
り
つ
つ
あ
る
の
が
、
ラ
イ
ソ
ゾ
ー

ム
病
で
す
。

精
密
検
査
が
必
要
と
な
り
ま
す
。

　

な
お
、
公
費
に
よ
る
新
生
児
マ
ス
ス
ク
リ

ー
ニ
ン
グ
と
同
様
に
、
採
血
や
保
護
者
へ
の

検
査
結
果
報
告
、
精
密
検
査
実
施
医
療
機
関

へ
の
受
診
指
導
は
、
採
血
医
療
機
関
で
行
っ

て
い
た
だ
き
ま
す
。

新生児マススクリーニングの対象疾患図１

アミノ酸
代謝異常

①フェニルケトン尿症　②メープルシロップ尿症
③ホモシスチン尿症　④シトルリン血症1型
⑤アルギニノコハク酸尿症

有機酸
代謝異常

⑥メチルマロン酸血症　⑦プロピオン酸血症　⑧イソ吉草酸血症
⑨メチルクロトニルグリシン尿症　⑩HMG血症
⑪複合カルボキシラーゼ欠損症　⑫グルタル酸血症1型

脂肪酸
代謝異常

⑬MCAD欠損症　⑭VLCAD欠損症
⑮TFP/LCHAD欠損症　⑯CPT1欠損症
⑰CPT2欠損症

糖代謝異常 ⑱ガラクトース血症

内分泌疾患 ⑲先天性甲状腺機能低下症　⑳先天性副腎過形成症

赤文字：新生児期に急性増悪の可能性がある疾患
緑下線：タンデムマス法の導入により2012年以降に追加された項目
HMG：ヒドロキシメチルグルタル酸、MCAD：中鎖アシルCoA脱水素酵素、
VLCAD：極長鎖アシルCoA脱水素酵素、TFP/LCHAD：三頭酵素／長鎖3-ヒドロキシアシルCoA脱水素酵素、
CPT：カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼ

東京都における新生児マススクリーニングのシステム

東京都
（福祉保健局）

特別区・市町村 精密検査
実施医療機関

図2

東京都
予防医学

協会
検査機関

新生児

精密検査を
必要とする児精密検査を

必要とする児の連絡

精密検査を
必要とする児の連絡

保護者の申請により
乳児精密健康診査受診票を交付

結果通知
（精密検査受診の案内）

精密検査の       
申込・受診

検体送付

（市町村は都保健所を経由 
※八王子市・町田市を除く）

結果通知

採血

結果通知

採血医療機関
(病院・診療所・助産所)

ラ
イ
ソ
ゾ
ー
ム
病
の
試
験
研
究

（
病
院
・
診
療
所
・
助
産
所
等
）
は
赤
ち
ゃ

ん
の
か
か
と
か
ら
少
量
の
血
液
を
採
取
し

（
イ
ラ
ス
ト
）、
本
会
に
郵
送
し
ま
す
。
本
会

で
は
各
種
検
査
を
行
い
、
異
常
値
を
示
し
た

場
合
は
、
直
ち
に
大
学
病
院
等
の
専
門
医
療

機
関
で
精
密
検
査
を
実
施
し
て
い
た
だ
き
ま

す
。

　

ま
た
、
境
界
値
を
示
し
、
再
検
査
に
て
確

認
が
必
要
な
場
合
は
、
採
血
医
療
機
関
に
再

公
費
で
行
わ
れ
て
い
る

新
生
児
マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ

表 ライソゾーム病スクリーニング
検査受託開始までのスケジュール

ライソゾーム病スクリーニング検査に関する試験研究の体制

開始時期（予定） 内容

2020年
夏頃

大学病院と協力した
小規模試験研究

（100例を対象）  

測定法の精度確認
基準値の策定

2020年
秋頃

大学病院や関連病院と
協力した大規模試験研究

（3000例を対象）
基準値の策定

2021年 検査受託開始

図３

採血医療機関

保護者・新生児

東京都
予防医学協会

◦暫定判定基準値
　（カットオフ値）の設定
　（他施設の運用成績も参考）

◦検体受付
　　↓
◦検査　LC-MS/MS
　　↓
◦暫定カットオフ値で判定
　①正常　②要再採血　③要精査
　　↓
◦報告書作成

◦検査の説明・同意取得
　（同意書は採血医療機関にて保管）

◦採血/再採血

◦検体郵送

◦検査結果説明

◦精査医療機関紹介

◦判定が難しい例の
　判定指導

◦精査医療機関の紹介等

共同研究機関
契約 連携

精査受診

協力

検査
結果
報告

指導
・

連携

郵送：ろ紙血
　　　個人情報

同意

説明
・

報告

診断・治療

ライソゾーム病の早期発見、早期治療をめざして
――新生児スクリーニングの重要性

［特 集］

新
生
児
マス
ス
ク
リ
ー
ニン
グ
と

ラ
イ
ソ
ゾ
ー
ム
病
の
試
験
研
究

◦実施体制の評価⇒最適化

本
会
の
取
り
組
み
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