
元気いっぱいに生まれてきた赤ちゃんにも、生まれつきの病気が隠れていることがあります。
こうした病気を早期に発見するために行われているのが、新生児マススクリーニング。
本会は、東京都の委託を受けて都内の先天性代謝異常症等のマススクリーニングを実施しています。
今回は、身近でありながら、あまり知られていないこの検査について、
石毛美夏氏に教えていただきます。

生
ま
れ
た
て
の
赤
ち
ゃ
ん（
新
生
児
）

を
対
象
に
、
あ
る
種
の
先
天
性
（
生

ま
れ
つ
き
）
の
病
気
を
発
見
す
る
た
め
に
行

う
検
査
で
す
。

　

日
本
で
生
ま
れ
た
赤
ち
ゃ
ん
は
１
０
０
％

が
こ
の
検
査
を
受
け
て
い
ま
す
。
日
齢
４
か

ら
６
に
採
血
さ
れ
、
地
域
の
検
査
セ
ン
タ
ー

で
検
査
が
行
わ
れ
ま
す
。

　

結
果
は
早
け
れ
ば
翌
日
に
判
明
し
、
異
常

が
見
つ
か
れ
ば
直
ち
に
専
門
小
児
科
で
再
検

査
や
精
密
検
査
、
治
療
が
行
わ
れ
ま
す
。

知
ら
ず
に
放
置
す
る
と
重
篤
な
障
害

を
来
し
た
り
死
に
至
る
、
予
後
不
良

な
先
天
性
の
代
謝
異
常
症
や
内
分
泌
疾
患
に

ま
す
。

　

早
期
診
断
・
早
期
治
療
に
よ
り
、
合
併
症

や
後
遺
症
が
な
い
、
も
し
く
は
ご
く
軽
い
症

状
で
生
活
で
き
、
同
年
齢
の
児
と
同
様
な
進

学
や
就
職
、
結
婚
、
出
産
を
し
、
一
見
し
た

だ
け
で
は
健
常
者
と
変
わ
ら
な
い
生
活
を
し

て
い
る
ケ
ー
ス
も
多
く
あ
り
ま
す
。し
か
し
、

親
の
管
理
を
離
れ
た
成
人
患
者
で
は
管
理
が

不
十
分
に
な
り
が
ち
で
す
。
一
方
、
医
療
費

に
つ
い
て
は
、
以
前
は
20
歳
未
満
ま
で
し
か

助
成
さ
れ
な
か
っ
た
も
の
が
、
２
０
１
５
年

か
ら
一
部
の
対
象
疾
患
は
難
病
と
し
て
20
歳

以
上
も
補
助
が
受
け
ら
れ
る
よ
う
に
な
り
ま

し
た
。
し
か
し
、
医
療
費
以
外
の
治
療
食
品

や
通
院
に
か
か
る
交
通
費
な
ど
補
助
さ
れ
な

い
部
分
も
多
く
、
就
職
直
後
の
若
い
患
者
に

は
負
担
が
大
き
い
の
が
現
状
で
す
。
そ
の
た

め
生
涯
に
わ
た
る
治
療
継
続
に
は
、治
療
面
・

生
活
面
・
経
済
面
に
お
い
て
家
族
や
友
人
な

ど
周
囲
の
サ
ポ
ー
ト
が
大
切
で
す
。

対
象
と
な
る
病
気
に
よ
っ
て
異
な
り

ま
す
が
、
一
般
に
、
先
天
代
謝
異
常

症
で
は
病
気
ご
と
に
異
な
る
特
殊
な
治
療
ミ

ル
ク
の
摂
取
や
低
タ
ン
パ
ク
食
な
ど
の
特
別

な
食
事
療
法
を
行
い
ま
す
。
内
分
泌
疾
患
で

は
不
足
す
る
ホ
ル
モ
ン
を
補
充
す
る
薬
を
内

服
し
ま
す
。

　

一
部
の
対
象
疾
患
で
は
、
通
常
の
治
療
を

十
分
に
行
っ
て
い
て
も
風
邪
な
ど
の
軽
微
な

感
染
症
を
契
機
に
急
激
に
病
状
が
悪
化
す
る

場
合
が
あ
る
た
め
、
そ
の
予
防
や
治
療
で
点

滴
や
入
院
加
療
を
頻
回
に
行
う
必
要
が
あ
り

ま
す
。
ほ
と
ん
ど
の
場
合
、
生
涯
に
わ
た
り

治
療
の
継
続
を
必
要
と
し
ま
す
。

検
査
結
果
が
通
常
の
値
か
ら
大
幅
に

外
れ
た
場
合
は
、
直
ち
に
そ
の
病
気

を
専
門
と
す
る
小
児
科
の
医
療
機
関
を
受
診

し
ま
す
。病
気
に
よ
っ
て
は
す
ぐ
に
入
院
し
、

検
査
、
治
療
を
受
け
る
必
要
が
あ
り
ま
す
。

治
療
が
安
定
し
た
ら
、
自
宅
に
お
け
る
治
療

方
法
の
指
導
を
受
け
退
院
し
、
月
に
１
回
程

度
通
院
し
な
が
ら
、
自
宅
で
は
治
療
用
ミ
ル

ク
の
摂
取
や
食
事
療
法
、
内
服
治
療
を
続
け

あ
る
こ
と
な
ど
も
対
象
疾
患
の
条
件
と
な
り

ま
す
。

　

日
本
で
は
１
９
７
７
年
に
フ
ェ
ニ
ル
ケ
ト

ン
尿
症
を
は
じ
め
と
し
た
先
天
性
代
謝
異
常

症
５
疾
患（
後
に
ヒ
ス
チ
ジ
ン
血
症
は
中
止
）

を
対
象
に
始
ま
り
ま
し
た
。

　

２
０
１
１
年
３
月
、
ア
ミ
ノ
酸
・
有
機
酸
・

脂
肪
酸
代
謝
異
常
症
と
一
部
の
尿
素
サ
イ
ク

ル
異
常
症
を
対
象
と
し
た
タ
ン
デ
ム
質
量
分

析
計
に
よ
る
新
し
い
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
（
タ

ン
デ
ム
マ
ス
法
）
の
導
入
が
促
さ
れ
、
対
象

疾
患
が
大
幅
に
追
加
さ
れ
ま
し
た
。

　

現
在
は
合
わ
せ
て
20
疾
患
が
対
象
と
な
っ

て
い
ま
す
（
図
）。

　

新
生
児
の
か
か
と
に
ラ
ン
セ
ッ
ト

（
と
て
も
小
さ
な
メ
ス
）
で
ご
く
小

さ
な
キ
ズ
を
つ
け
て
出
血
さ
せ
、
専
用
の
採

血
用
ろ
紙
に
染
み
込
ま
せ
て
乾
燥
さ
せ
た
後
、

検
査
セ
ン
タ
ー
に
郵
送
さ
れ
ま
す
。

　

採
血
量
は
わ
ず
か
０
・
２
㍉
リ
ッ
ト
ル
で

採
血
の
方
法
も
難
し
く
な
い
た
め
、
国
内
の

ど
の
施
設
で
も
容
易
に
採
血
で
き
ま
す
。

　

検
査
セ
ン
タ
ー
で
は
、
目
的
と
す
る
疾
患

に
合
わ
せ
て
、
タ
ン
デ
ム
マ
ス
法
や
免
疫
法

な
ど
に
よ
る
検
査
が
行
わ
れ
、
早
け
れ
ば
翌

日
に
結
果
が
判
明
し
ま
す
。

　

検
査
結
果
は
、
出
産
し
た
病
院
を
通
し
て

保
護
者
に
伝
え
ら
れ
ま
す
。 Q A &

エ
キ

ス
パー
トに聞く

よ ぼ う医学

対
し
て
行
わ
れ
る

検
査
で
す
。

　

赤
ち
ゃ
ん
に
症

状
が
出
る
前
に
発

見
診
断
し
、
直
ち

に
適
切
な
治
療
や

対
応
を
開
始
す
る

こ
と
で
予
後
の
改

善
が
可
能
な
病
気

が
対
象
と
な
り
ま

す
。

　

さ
ら
に
、
安
く

大
量
に
迅
速
な
検

査
が
可
能
な
集
団

ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ

に
適
し
た
検
査
方

法
が
あ
る
こ
と
、

確
立
し
た
診
断
法

や
治
療
法
が
存
在

す
る
こ
と
、
一
定

以
上
の
発
生
率
が
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新
生
児
マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ

と
は
何
で
す
か
？
　

Q 1 

ど
の
よ
う
な
病
気
を

見
つ
け
る
検
査
な
の
で
し
ょ
う
。

Q 2 

治
療
の
方
法
に
つ
い
て

教
え
て
く
だ
さ
い
。

Q 4 
患
者
さ
ん
は
ど
の
よ
う
に

暮
ら
し
て
い
る
の
で
し
ょ
う
か
。

ま
た
、ど
の
よ
う
な
サ
ポ
ー
ト
が

必
要
な
の
で
し
ょ
う
か
。

Q 5 

ど
の
よ
う
な
検
査
が

行
わ
れ
る
の
で
す
か
？

Q 3 

ＰＫＵ親の会・関東の総会が開催

「子ども勉強会」で野菜のスタンプで
オリジナルバッグを作る子どもたち

　新生児マススクリーニングで疾患が見つかった子どもたちには、薬
物治療や食事療法が必要となりますが、厳格な食事療法を日々続けて
いくことは、本人にとっても家族にとっても容易なことではありませ
ん。
　そこで、フェニルケトン尿症（PKU）の子どもを持つ家族がお互い
に励まし合い、助け合うことを目的に「フェニルケトン尿症親の会（Ｐ
ＫＵ親の会）」が設立され、活
動を続けています。
　７月29日に行われた親の会・
関東の総会には、患児や家族、
治療関係者ら約80人が集い、
グループトークや20歳を迎え
た患者のお祝いの会、子ども勉
強会などが行われました。
　総会には検査に従事している
本会のスタッフも参加し、健や
かに成長している子どもたちの
様子に、検査の大切さを再確認
いたしました。

◉以前の対象疾患（6）
ガスリー法（３）
アミノ酸代謝異常症
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

◉現在の対象疾患（20）
タンデムマス法（17）

アミノ酸代謝異常症
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
⑤アルギニノコハク酸尿症

脂肪酸代謝異常症
⑬MCAD欠損症
⑭VLCAD欠損症
⑮TFP欠損症
⑯CPT1欠損症
⑰CPT2欠損症

有機酸代謝異常症
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

新生児マススクリーニングの対象疾患

ボイトラー法、ペイゲン法（１）
糖質代謝異常症
④ガラクトース血症

免疫法（２）
内分泌疾患
⑤先天性甲状腺機能低下症
⑥先天性副腎過形成症 従来の検査法を継続（１＋２）

（　）：対象疾患の数
赤字：新生児期に急性増悪の可能性がある疾患
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：三頭酵素、CPT：カルニチンパルミトイル転移酵素
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生まれて初めての血液検査
新生児マススクリーニングとは
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