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新生児スクリーニング
これからの展望

Part.1免疫不全症／ Part.2脊髄性筋萎縮症
本会は全国に先駆けて1974年から母子保健事業の一つとして

先天性代謝異常などの検査に着手し、現在は東京都からの委託を受けて、
都内の病産院で生まれた新生児のマススクリーニング検査を実施しています。

さらに最近では、拡大スクリーニング検査の対象として、ライソゾーム病、原発性免疫不全症、
脊髄性筋萎縮症に関する共同研究を大学病院等と開始。

これらの疾患の早期発見・治療に向けたスクリーニング方法の確立をめざしています。 
そこで今号では、原発性免疫不全症について今井耕輔先生に、

脊髄性筋萎縮症について齋藤加代子先生に解説していただきます。

こ
の
広
報
誌
を
お
読
み
の
皆
様
は
ご
存

知
の
通
り
、
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ

（new
born screening

：
Ｎ
Ｂ
Ｓ
）
は
、

治
療
可
能
な
疾
患
で
あ
り
な
が
ら
症
状
が

発
症
し
て
は
手
遅
れ
で
あ
っ
た
り
、
早
期

に
発
見
す
る
こ
と
が
早
期
治
療
に
つ
な
が

っ
て
予
後
の
改
善
が
見
込
め
た
り
す
る
よ

う
な
疾
患
患
者
を
、
健
康
な
新
生
児
集
団

か
ら
ふ
る
い
分
け
る
検
査
で
す
。
歴
史
的

に
は
先
天
性
代
謝
異
常
症
・
先
天
性
内
分

泌
疾
患
が
対
象
疾
患
と
し
て
拡
大
さ
れ
て

き
ま
し
た
が
、わ
れ
わ
れ
は
18
年
前
か
ら
、

重
症
の
原
発
性
免
疫
不
全
症（prim

ary 
im

m
unodeficiency

：Ｐ
Ｉ
Ｄ
）、
特
に
重

症
複
合
免
疫
不
全
症（severe com

bined 
im

m
unodeficiency

：
Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
）
も

そ
の
対
象
疾
患
と
な
り
得
る
と
考
え
、
研

究
を
続
け
て
き
ま
し
た
。

Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
は
、
先
天
的
な
Ｔ
細
胞
の
欠

損
に
よ
り
抗
体
産
生
不
全（
低
ガ
ン
マ
グ

ロ
ブ
リ
ン
血
症
）
も
伴
う
こ
と
で
、
あ
ら

ゆ
る
病
原
体（
細
菌
、
真
菌
、
ウ
イ
ル
ス
、

寄
生
虫
）
に
易
感
染
性
を
示
し
、
無
治
療

で
は
乳
児
期
に
致
死
的
と
な
る
疾
患
で
す
。

治
療
法
と
し
て
は
、
骨
髄
移
植
が
１
９
６

８
年
に
は
成
功
し
て
お
り
、現
在
日
本
で
は

臍
帯
血
移
植
が
広
く
行
わ
れ
て
い
ま
す

1

。

Ｂ

−

Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
と
な
り
ま
す
。
Ｄ
Ｎ
Ａ
切

断
を
誘
導
す
る
Ｒ
Ａ
Ｇ
１
お
よ
び
Ｒ
Ａ
Ｇ

２
に
加
え
、
放
射
線
感
受
性
を
持
つ
遺
伝

子
異
常
症（
ア
ル
テ
ミ
ス
、
セ
ル
ヌ
ノ
ス
、

Ｌ
Ｉ
Ｇ
４
な
ど
）
が
原
因
と
し
て
あ
げ
ら

れ
ま
す
。
さ
ら
に
胸
腺
上
皮
細
胞
の
障
害

で
あ
るD

iGeorge

症
候
群
等
も
Ｓ
Ｃ
Ｉ

Ｄ
に
な
り
得
ま
す
。

こ
の
よ
う
に
多
種
多
様
な
原
因
で
Ｓ
Ｃ

い
る
こ
と
に
よ
り
ま
す
。
γ
Ｃ
シ
グ
ナ
ル

は
Ｎ
Ｋ
細
胞
の
分
化
に
も
必
須
で
あ
る
た

め
、
Ｎ
Ｋ
欠
損
も
伴
う
の
が
特
徴
で
す
。

こ
の
疾
患
に
つ
い
て
は
、
フ
ラ
ン
ス
で
遺

伝
子
治
療
が
20
年
以
上
前
に
成
功
し
て
い

ま
す

２

。
一
方
、
Ｖ（
Ｄ
）
Ｊ
再
構
成
に
関
わ
る

遺
伝
子
の
変
異
に
よ
る
Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
の
場
合
、

Ｔ
細
胞
も
Ｂ
細
胞
も
分
化
で
き
な
い
た
め
、

重
症
原
発
性
免
疫
不
全
症

（
Ｐ
Ｉ
Ｄ
）
に
つ
い
て

は
じ
め
に

SCIDの原因遺伝子とメカニズム図１

免 疫 不 全 症Part.1

そ
の
原
因
遺
伝
子

と
し
て
は
20
以
上
が

知
ら
れ
て
い
ま
す
が

（
図
１
）、
大
き
く
分

け
て
Ｂ
細
胞
が
存
在

す
る
タ
イ
プ（
Ｂ+

Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
）
と
Ｂ
細

胞
が
欠
損
す
る
タ
イ

プ（
Ｂ

−

Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
）

に
大
別
さ
れ
ま
す
。　

Ｂ+

Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
で

は
、
複
数
の
サ
イ
ト

カ
イ
ン
の
シ
グ
ナ
ル

伝
達
を
行
う
共
通
ガ

ン
マ
鎖（
γ
Ｃ
、
遺

伝
子
名
はIL2RG

）

と
呼
ば
れ
る
蛋
白
の

欠
損
症
が
代
表
的
で

す
。
こ
れ
は
γ
Ｃ
が

Ｘ
染
色
体
上
に
存
在

す
る
こ
と
で
、
世
界

中
ど
こ
で
も
患
者
数

が
一
定
数
存
在
し
て
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者
支
援
団
体
の
強
力
な
後
押
し
も
あ
り
、

２
０
０
８
年
の
ウ
ィ
ス
コ
ン
シ
ン
州
を
皮

切
り
に
、
次
第
に
Ｔ
Ｒ
Ｅ
Ｃ
ス
ク
リ
ー
ニ

ン
グ
を
行
う
州
が
増
え
、
２
０
１
８
年
に

は
つ
い
に
50
州
す
べ
て
で
の
Ｔ
Ｒ
Ｅ
Ｃ
新

生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
が
達
成
さ
れ
ま
し

た
。
こ
れ
に
よ
り
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン

グ
で
発
見
さ
れ
る
患
者
が
９
割
に
達
し
、

感
染
症
や
家
族
歴
で
見
つ
か
る
患
者
さ
ん

は
激
減
し
ま
し
た（
図
２
、Puck, 2021, 

IJN
S

）。
現
在
は
、
よ
り
有
効
か
つ
安
全

性
の
高
い
骨
髄
移
植
の
方
法
、
前
処
置
法

の
調
整
に
つ
い
て
の
ラ
ン
ダ
ム
化
比
較
試

ち
ら
も
粘
膜
免
疫
で
重
要
な
Ｉ
ｇ
Ａ
の
分

泌
が
で
き
な
い
た
め
、
２
０
２
０
年
10
月

に
定
期
接
種
と
な
っ
た
ロ
タ
ウ
イ
ル
ス
ワ

ク
チ
ン
で
の
重
症
化
の
危
険
が
あ
り
ま
す
。

海
外
で
も
重
症
化
例
が
報
告
さ
れ
て
い
ま

し
た
が

10

、
日
本
で
も
複
数
の
生
ワ
ク
チ

ン
に
よ
る
罹
患
例
を
経
験
し
て
お
り
11,12

、

さ
ら
に
日
本
で
は
い
ま
だ
に
Ｂ
Ｃ
Ｇ
も
接

種
さ
れ
て
い
る
た
め
、
感
染
症
罹
患
前
、

生
ワ
ク
チ
ン
接
種
前
に
診
断
す
る
こ
と
が

可
能
な
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
が
有
効

で
す
。

そ
こ
で
海
外
、
特
に
ア
メ
リ
カ
で
は
患

Ｉ
Ｄ
に
な
る
た
め
、
個
別
の
遺
伝
子
を
新

生
児
全
員
で
調
べ
る
こ
と
は
不
可
能
で
す
。

そ
こ
で
、
Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
で
は
共
通
し
て
Ｔ
細

胞
新
生
能
の
障
害
が
あ
る
こ
と
に
目
を
つ

け
、
こ
れ
を
検
査
す
る
手
段
と
し
て
、
わ

れ
わ
れ
を
は
じ
め
と
す
る
グ
ル
ー
プ
に
よ

り
Ｔ
Ｒ
Ｅ
Ｃ（
Ｔ
細
胞
受
容
体
遺
伝
子
再

構
成
断
片
）
が
利
用
可
能
で
あ
る
こ
と
が

提
唱
さ
れ
ま
し
た

3,4

。
こ
れ
に
よ
り
、
Ｓ

Ｃ
Ｉ
Ｄ
を
マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
す
る
道

筋
が
で
き
た
こ
と
に
な
り
ま
す
。

ま
た
、
Ｂ
細
胞
欠
損
症（B cell 

deficiency

：
Ｂ
Ｃ
Ｄ
）
は
、
ち
ょ
う
ど

70
年
前
に
小
児
科
医
で
あ
るBruton

が

最
初
に
記
載
し
た
Ｐ
Ｉ
Ｄ
で
す

5

。
そ
の

患
者
さ
ん
は
出
生
後
問
題
な
く
健
康
に
育

っ
て
い
ま
し
た
が
、
３
歳
頃
か
ら
８
歳
に

か
け
て
、
肺
炎
球
菌
に
よ
る
敗
血
症
を
19

回
繰
り
返
し
、
ワ
ク
チ
ン
で
も
抗
生
物
質

で
も
止
め
る
こ
と
が
で
き
ま
せ
ん
で
し
た
。

Bruton

は
蛋
白
電
気
泳
動
結
果
か
ら
グ

ロ
ブ
リ
ン
の
γ
分
画
が
欠
損
し
て
い
る
こ

と
に
気
づ
き
、
そ
の
分
画
を
皮
下
注
射
す

る
こ
と
で
以
後
の
敗
血
症
を
阻
止
す
る
こ

と
に
成
功
し
ま
し
た
。
そ
の
後
、

Cooper

に
よ
り
Ｂ
細
胞
欠
損
に
よ
る
疾
患

で
あ
る
こ
と
が
示
さ
れ

6
、大
阪
大
学
の
塚

田
先
生
ら
に
よ
り
Ｘ
染
色
体
上
に
あ
る
原

因
遺
伝
子
Ｂ
Ｔ
Ｋ
が
同
定
さ
れ
ま
し
た

7

。

こ
の
Ｘ
連
鎖
無
ガ
ン
マ
グ
ロ
ブ
リ
ン
血
症

（X
-linked agam

m
aglobulinem

ia

：

Ｘ
Ｌ
Ａ
）
は
現
在
で
も
３
歳
が
平
均
診
断

年
齢
で
あ
り
、
５
歳
以
上
の
診
断
例
も
３

割
を
占
め
て
い
ま
す
。

わ
れ
わ
れ
は
、
こ
れ
ら
の
Ｂ
Ｃ
Ｄ
に
対

し
て
は
Ｋ
Ｒ
Ｅ
Ｃ（
Ｉ
ｇ
κ
鎖
遺
伝
子
再

構
成
断
片
）
が
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ

に
有
用
で
あ
る
こ
と
を
示
し

8

、
さ
ら
に
、

Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
の
病
型
診
断
や
成
人
分
類
不
能

型
免
疫
不
全
症
の
亜
分
類
に
も
有
用
で
あ

る
こ
と
を
示
し
ま
し
た

9

。

Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
・
Ｂ
Ｃ
Ｄ
に
つ
い
て
は
、
ど

験
ま
で
も
行
わ
れ
て
い
ま
す
。

ま
た
、
台
湾
で
も
か
な
り
早
期
か
ら
Ｔ

Ｒ
Ｅ
Ｃ
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
は
始
め
ら
れ

（Chien, IJN
S, 2017

）、
脊
髄
性
筋
萎
縮

症（Spinal m
uscular atrophy

：
Ｓ
Ｍ
Ａ
）

も
同
様
の
定
量
Ｐ
Ｃ
Ｒ
法
に
よ
り
発
見
可

能
で
あ
る
こ
と
も
示
し
て
き
ま
し
た
。

わ
れ
わ
れ
も
当
初
か
ら
Ｓ
Ｍ
Ａ
を
念
頭

に
入
れ
た
実
用
化
に
向
け
て
開
発
し
て
き

ま
し
た
が
、
核
酸
治
療
薬
、
遺
伝
子
治
療
、

低
分
子
化
合
物
の
開
発
、
発
売
を
受
け
、

キ
ッ
ト
メ
ー
カ
ー
各
社
と
も
に
測
定
が
可

能
と
な
り
ま
し
た
。

日
本
で
は
２
０
１
７
年
に
愛
知
県
で
Ｐ

Ｉ
Ｄ
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
が
開
始
さ
れ
た
の

を
皮
切
り
に
、
２
０
１
９
年
に
は
熊
本
で

も
Ｔ
Ｒ
Ｅ
Ｃ
の
み
で
は
あ
り
ま
す
が
、
任

意
検
査
が
開
始
さ
れ
ま
し
た
。
ま
た
、

CReA
RID

に
よ
り
埼
玉
、
千
葉
の
病
院

で
も
任
意
検
査
可
能
と
な
っ
て
い
ま
す
。

わ
れ
わ
れ
は
２
０
１
８
年
度
後
半
か
ら

日
本
医
療
研
究
開
発
機
構（
Ａ
Ｍ
Ｅ
Ｄ
）

か
ら
の
助
成
を
受
け
、
マ
グ
ト
レ
ー
シ
ョ

ン
法（O

bata K
, Biosci.Bioeng. 2001

）

に
よ
る
Ｄ
Ｎ
Ａ
の
多
検
体
自
動
抽
出
精
製

装
置
と
、
ウ
ェ
ル
上
に
プ
ラ
イ
マ
ー
・
プ

ロ
ー
ブ
を
固
相
化
し
た
多
項
目
同
時
検
出

可
能
な
定
量
Ｐ
Ｃ
Ｒ
キ
ッ
ト
を
開
発
、
実

用
化
し
、北
海
道
・
岐
阜
・
大
阪
・
宮
城
で

の
任
意
検
査
開
始
に
こ
ぎ
つ
け
ま
し
た
※1
。

こ
の
間
、
そ
の
他
の
キ
ッ
ト
メ
ー
カ
ー
の

試
薬
を
用
い
た
方
法
に
よ
り
宮
崎
・
新
潟
・

兵
庫
・
佐
賀
・
島
根
・
愛
媛
で
の
導
入
が

達
成
さ
れ
、
今
年
度
は
栃
木
・
茨
城
・
広

島
・
神
奈
川
・
鹿
児
島
で
も
開
始
が
予
定

さ
れ
て
お
り
、
他
県
で
も
準
備
中
で
す
。

こ
う
し
た
取
り
組
み
に
よ
り
、
２
０
２
１

年
に
は
、
14
万
５
０
０
０
人
の
赤
ち
ゃ
ん

（
出
生
児
の
17
％
）
が
Ｔ
Ｒ
Ｅ
Ｃ
ス
ク
リ

ー
ニ
ン
グ
を
受
け
て
お
り
、
今
年
度
さ
ら

に
増
え
る
見
込
み
で
す
。

Ｐ
Ｉ
Ｄ
で
は
、
２
０
０
７
年
か
ら
厚
生

労
働
省
研
究
班
を
中
心
に
患
者
登
録
、
相

談
の
仕
組
み
を
整
え
て
き
て
お
り
、
現
在

は
日
本
免
疫
不
全
・
自
己
炎
症
学
会（
Ｊ

Ｓ
Ｉ
Ａ
Ｄ
）

 

※2

が
研
究
班
と
共
同
で
担
っ

て
い
ま
す
。
Ｊ
Ｓ
Ｉ
Ａ
Ｄ
で
は
全
国
で
１

０
０
近
く
の
連
携
施
設
を
整
備
し
て
お
り
、

新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
で
発
見
さ
れ
た

疑
い
患
者
に
対
し
て
、
研
究
班
で
策
定
し

た
ガ
イ
ド
ラ
イ
ン
に
基
づ
い
た
診
断
・
治

療
を
行
え
る
体
制
を
作
っ
て
い
ま
す
。
Ｐ

Ｉ
Ｄ
は
４
６
０
に
お
よ
ぶ
遺
伝
子
異
常
症

を
含
ん
で
お
り
、
毎
年
20
〜
30
の
新
規
疾

患
が
報
告
さ
れ
て
い
ま
す
。

ま
た
、
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
で
み

つ
か
っ
た
患
者
さ
ん
か
ら
新
た
な
遺
伝
子

異
常
が
発
見
さ
れ
る
こ
と
も
あ
り
ま
す
。

各
自
治
体
の
検
査
施
設
、
２
次
精
査
施
設

の
方
々
は
、
地
域
に
お
け
る
こ
う
し
た
専

門
医
と
の
ネ
ッ
ト
ワ
ー
ク
を
確
立
し
、
せ

っ
か
く
み
つ
か
っ
た
子
ど
も
た
ち
が
不
適

切
な
診
断
の
も
と
治
療
の
遅
れ
や
生
ワ
ク

チ
ン
接
種
に
つ
な
が
ら
な
い
よ
う
、
学
会

の
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
ワ
ー
キ
ン
グ

グ
ル
ー
プ
へ
ご
相
談
く
だ
さ
い
。

ま
た
Ｐ
Ｉ
Ｄ
、
Ｓ
Ｍ
Ａ
と
も
に
明
ら
か

に
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
導
入
の
メ
リ

ッ
ト
が
あ
る
疾
患
で
あ
る
こ
と
が
、
パ
イ

ロ
ッ
ト
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
を
通
し
て
ま
す

ま
す
明
ら
か
に
な
っ
て
き
て
い
ま
す
の
で
、

患
者
会
で
あ
る「
Ｐ
Ｉ
Ｄ
つ
ば
さ
の
会
」
と

も
共
同
で
厚
生
労
働
省
に
対
し
て
早
期
の

公
費
化
も
働
き
か
け
て
い
る
と
こ
ろ
で
す
。

特
に
佐
賀
と
熊
本
で
導
入
さ
れ
た
公
費
に

よ
る
検
査
費
用
の
補
助
は
、
他
都
道
府
県

で
も
ぜ
ひ
検
討
し
働
き
か
け
て
い
た
だ
き

た
い
シ
ス
テ
ム
で
あ
り
、
全
国
的
な
検
査

の
均
て
ん
化
、
保
護
者
の
負
担
減
に
つ
な

が
る
も
の
で
あ
る
と
考
え
ら
れ
ま
す
。

本
プ
ロ
ジ
ェ
ク
ト
は
、
最
初
に
取
り
組

み
始
め
て
か
ら
18
年
が
経
ち
ま
し
た
。
防

衛
医
大
の
前
任
教
授
で
あ
る
野
々
山
恵
章

先
生
は
、
10
年
前
に
行
わ
れ
た
国
際
Ｐ
Ｉ

Ｄ
患
者
会「Jeffrey M

odell Foundation

」

の
25
周
年
記
念
シ
ン
ポ
ジ
ウ
ム
の
際
、
キ

ン
グ
牧
師
の
有
名
な
一
節
で
あ
る「I 

have a dream

」
を
引
用
さ
れ
、「
Ｓ
Ｃ

Ｉ
Ｄ
患
者
が
感
染
症
な
し
に
診
断
さ
れ
、

有
効
な
根
治
治
療
を
受
け
る
こ
と
が
で
き

る
未
来
が
訪
れ
る
こ
と
を
期
待
す
る
」
と

言
わ
れ
ま
し
た
。
い
ま
だ
道
半
ば
で
は
あ

り
ま
す
が
、
全
国
の
先
生
方
、
検
査
技
師

の
方
々
、
医
療
機
関
の
皆
様
、
も
ち
ろ
ん

患
者
さ
ん
、
ご
家
族
の
ご
協
力
、
行
政
の

ご
理
解
に
よ
り
Ｐ
Ｉ
Ｄ
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ

は
こ
こ
ま
で
進
展
し
て
き
ま
し
た
。
こ
の

場
を
借
り
て
御
礼
さ
せ
て
い
た
だ
く
と
と

も
に
、
い
ま
一
歩
の
普
及
に
つ
い
て
ま
す

ま
す
の
ご
協
力
の
ほ
ど
よ
ろ
し
く
お
願
い

い
た
し
ま
す
。

今
後
の
展
望

図３ PCRを用いた
新生児スクリーニングの進捗状況
（2022年６月現在）

■：TREC/KREC/SMA
■：TREC/KREC
■：TREC/SMA
■：TREC
■：準備中
計26都道府県であり、
全国の出生数の約3/4を占める。 

Ｐ
Ｉ
Ｄ
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
検
査
の

目
的
、
意
義
に
つ
い
て

※1　www.pidj-nbs.jp　※2　www.jsiad.org
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脊髄性筋萎縮症によって
命を落とす子がいない時代に向けて

Part.2
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執筆者

脊
髄
性
筋
萎
縮
症（
Ｓ
Ｍ
Ａ
）
は
脊
髄

の
運
動
神
経
細
胞
の
変
性
・
消
失
に
よ
り

体
中
の
筋
肉
が
動
か
な
く
な
る
疾
患
で
す
。

中
で
も
Ⅰ
型
は
、
人
工
呼
吸
器
を
つ
け
な

い
場
合
２
歳
ま
で
に
90
％
以
上
の
赤
ち
ゃ

ん
が
死
亡
す
る
と
い
う
重
篤
な
疾
患
で
あ

り
、
長
い
間
そ
の
根
本
治
療
が
望
ま
れ
て

き
ま
し
た
。日
本
人
の
出
生
１
万
人
に
０
・

５
１
人
、
つ
ま
り
２
万
人
に
１
人
の
頻
度

で
Ｓ
Ｍ
Ａ
を
持
つ
赤
ち
ゃ
ん
が
生
ま
れ
ま

す
。
Ｓ
Ｍ
Ａ
に
お
い
て
は
、
運
動
神
経
の

生
存
に
重
要
な
役
割
を
持
つ
Ｓ
Ｍ
Ｎ
蛋
白

質
の
設
計
図
と
も
い
え
る
Ｓ
Ｍ
Ｎ
１
遺
伝

子
の
変
化
に
よ
っ
て
、
体
内
で
作
ら
れ
る

Ｓ
Ｍ
Ｎ
蛋
白
質
が
ご
く
わ
ず
か
に
な
っ
て

し
ま
う
こ
と
で
脊
髄
の
運
動
神
経
細
胞
の

変
性
・
消
失
が
生
じ
る
の
で
す
。

Ｓ
Ｍ
Ａ
は
発
症
年
齢
と
運
動
機
能
に
よ

り
０
型
〜
Ⅳ
型
に
分
類
さ
れ
ま
す
。
重
症

な
ほ
ど
Ｓ
Ｍ
Ｎ
２
遺
伝
子
の
数（
コ
ピ
ー

数
）
が
少
な
い
こ
と
が
わ
か
っ
て
い
ま
す

（
表
１
）。

０
型
は
胎
児
期
発
症
の
超
重
症
型
で

す
。Ⅰ

型
は
新
生
児
期
か
ら
乳
児
期
の
発
症

で
、
フ
ロ
ッ
ピ
ー
イ
ン
フ
ァ
ン
ト（
か
ら

だ
が
柔
ら
か
い
赤
ち
ゃ
ん
）
の
代
表
格
で

す
。
次
第
に
手
足
を
動
か
せ
ず
、
ミ
ル
ク

も
飲
め
な
く
な
り
、
呼
吸
筋
も
動
か
な
く

な
り
ま
す
。

タ
ー
製
剤
で
す
。

Ⅰ
型
の
兄
ま
た
は
姉
を
持
つ
３
人
の
新

生
児
に
お
い
て
、
出
生
後
す
ぐ
に
採
取
し

た
臍
帯
血
で
遺
伝
学
的
検
査
を
行
い
、
Ｓ

Ｍ
Ａ
と
遺
伝
子
診
断
さ
れ
て
治
験
に
参
加

し
ま
し
た
。
妊
娠
中
か
ら
複
数
回
の
遺
伝

カ
ウ
ン
セ
リ
ン
グ
を
行
い
、
両
親
の
十
分

な
理
解
と
治
験
参
加
へ
の
強
い
意
志
を
確

認
し
た
上
で
、
大
学
病
院
の
会
議
や
審
査

を
経
て
治
験
が
実
施
さ
れ
ま
し
た
。

３
人
の
新
生
児
に
は
、
そ
れ
ぞ
れ
発
症

前
の
生
後
21
日
、
17
日
、
15
日
に
治
験
薬

を
投
与
し
ま
し
た
。
３
人
と
も
順
調
に
発

達
し
て
、
１
歳
０
ヵ
月
〜
１
歳
７
ヵ
月
で

歩
け
る
よ
う
に
な
り
ま
し
た
。
兄
や
姉
が

示
し
た
呼
吸
障
害
も
運
動
障
害
も
示
さ
ず
、

副
作
用
の
肝
機
能
障
害
や
血
小
板
減
少
な

ど
も
示
し
ま
せ
ん
で
し
た
。

こ
の
治
験
に
参
加
し
た
日
本
の
３
人
を

含
む
世
界
の
29
人
の
新
生
児
に
お
い
て
、

永
続
的
な
人
工
呼
吸
管
理
が
必
要
と
な
っ

た
子
ど
も
は
お
ら
ず
、
Ｓ
Ｍ
Ａ
発
症
前
の

新
生
児
期
の
遺
伝
子
治
療
は
そ
の
効
果
を

発
揮
し
て
、
副
作
用
も
わ
ず
か
の
み
で
安

全
に
経
過
し
た
こ
と
を
示
し
ま
し
た
。

オ
ナ
セ
ム
ノ
ゲ
ン
ア
ベ
パ
ル
ボ
ベ
ク
は

「
臨
床
所
見
は
発
現
し
て
い
な
い
が
、
遺

伝
子
検
査
に
よ
り
脊
髄
性
筋
萎
縮
症
の
発

症
が
予
測
さ
れ
る
も
の
も
含
む
」と
し
て
、

未
発
症
の
Ｓ
Ｍ
Ａ
に
お
い
て
も
保
険
収
載

さ
れ
ま
し
た
。

一
方
、
こ
の
遺
伝
子
治
療
に
先
立
っ
て

脊
髄
性
筋
萎
縮
症（
Ｓ
Ｍ
Ａ
）と
は

Ｓ
Ｍ
Ａ
に
お
け
る
治
療
の
進
歩

引
き
続
き
、
２
０
１
８
年
か
ら
発
病
前

の
Ｓ
Ｍ
Ａ
に
対
す
る
遺
伝
子
治
療
薬
オ
ナ

セ
ム
ノ
ゲ
ン
ア
ベ
パ
ル
ボ
ベ
ク（
ゾ
ル
ゲ

ン
ス
マ
Ⓡ
）
静
脈
内
投
与
の
国
際
共
同
治

験（
Ｓ
Ｐ
Ｒ
１
Ｎ
Ｔ
試
験
）
に
も
日
本
は

参
加
し
ま
し
た
。
こ
れ
は
Ｓ
Ｍ
Ｎ
遺
伝
子

を
搭
載
し
た
ア
デ
ノ
随
伴
ウ
イ
ル
ス
ベ
ク

体
な
ど
で
Ｓ
Ｍ
Ａ
の
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ

ン
グ
の
試
験
研
究
が
実
施
さ
れ
、
複
数
の

新
生
児
が
発
症
前
に
診
断
さ
れ
て
治
療
を

受
け
、
順
調
に
経
過
し
て
い
ま
す
。
マ
ス

ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
検
査
と
し
て
、
国
と
し

て
の
全
国
レ
ベ
ル
の
実
施
に
向
け
た
検
討

が
行
わ
れ
て
い
ま
す
。

日
本
マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
学
会
で
は
、

マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
対
象
疾
患
の
満
た

す
べ
き
要
件
を
次
の
よ
う
に
要
約
し
て
い

ま
す
。

①
発
病
す
る
前
に
見
つ
か
る
病
気

②
放
置
す
る
と
重
大
な
障
害
を
起
こ
す
病 

気③
治
療
法
の
あ
る
病
気

④
赤
ち
ゃ
ん
に
負
担
に
な
ら
な
い
検
査

⑤
精
度
の
高
い
検
査

⑥
安
価
な
検
査
費
用

⑦
好
ま
し
い
費
用
対
効
果

⑧
発
見
さ
れ
た
と
き
の
適
切
な
医
療
機
関

Ｓ
Ｍ
Ａ
に
お
い
て
は
、
こ
れ
ら
の
ほ
ぼ

す
べ
て
を
満
た
し
ま
す
。
た
だ
、
ヌ
シ
ネ

ル
セ
ン
も
オ
ナ
セ
ム
ノ
ゲ
ン
ア
ベ
パ
ル
ボ

ベ
ク
も
非
常
に
高
額
な
薬
価
が
つ
い
て
い

ま
す
。
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
検
査
は

安
価
で
可
能
で
す
が
、
高
額
な
薬
価
と
い

う
意
味
で
、
⑦
の
費
用
対
効
果
に
関
し
て

薬
価
収
載
の
際
に
も
議
論
さ
れ
ま
し
た
。

わ
が
国
に
お
け
る
Ｓ
Ｍ
Ａ
の
発
生
頻
度

は
１
万
人
出
生
に
０
・
51
人
で
あ
り
、
１

年
間
に
40
人
ほ
ど
が
Ｓ
Ｍ
Ａ
を
持
つ
新
生

児
と
し
て
出
生
し
ま
す
。
Ｎ
Ｕ
Ｒ
Ｔ
Ｕ
Ｒ

Ⅱ
型
は
幼
児
期
の
発
症
で
、
支
え
な
し

で
座
る
こ
と
が
で
き
る
よ
う
に
な
り
ま
す

が
、
生
涯
立
っ
て
歩
く
こ
と
が
で
き
ま
せ

ん
。Ⅲ

型
は
１
歳
６
ヵ
月
以
降
の
発
症
で
、

幼
児
期
か
ら
小
児
期
に
か
け
て
次
第
に
歩

行
困
難
と
な
り
、
多
く
は
車
い
す
の
生
活

と
な
り
ま
す
。

Ⅳ
型
は
成
人
期
の
発
症
で
す
。

Ｓ
Ｍ
Ａ
の
患
者
さ
ん
の
82
・
７
％
は
２

歳
ま
で
の
発
症
で
、
Ⅰ
型
、
Ⅱ
型
が
多
く
、

20
歳
以
降
発
症
の
Ⅳ
型
は
１
・
８
％
の
み

で
す
。
中
で
も
Ⅰ
型
で
は
確
定
診
断
を
受

け
た
ら
気
管
切
開
を
し
て
人
工
呼
吸
器
を

つ
け
る
か
、
ま
た
は
緩
和
ケ
ア
を
受
け
つ

つ
看
取
る
か
と
い
う
、
幼
い
わ
が
子
の
意

志
確
認
が
で
き
な
い
ま
ま
、
親
と
し
て
、

ま
た
医
療
サ
イ
ド
と
し
て
厳
し
い
選
択
を

求
め
ら
れ
る
時
代
が
続
い
て
き
ま
し
た
。

こ
の
よ
う
な
子
ど
も
の
難
病
Ｓ
Ｍ
Ａ
に

お
い
て
治
療
の
時
代
が
到
来
し
ま
し
た
。

先
陣
を
切
っ
た
の
は
核
酸
医
薬
品
ヌ
シ
ネ

ル
セ
ン（
ス
ピ
ン
ラ
ザ
Ⓡ
）
で
す
。
２
０

１
４
年
か
ら
世
界
レ
ベ
ル
の
治
験
が
始
ま

り
、
日
本
も
参
加
し
ま
し
た
。
Ⅰ
型
の
乳

児
を
対
象
と
し
た
治
験
に
３
人
が
、
Ⅱ
、

Ⅲ
型
の
小
児
を
対
象
と
し
た
治
験
に
８
人

が
参
加
し
ま
し
た
。
そ
の
成
果
に
よ
り
ヌ

シ
ネ
ル
セ
ン
が
２
０
１
７
年
に
保
険
収
載

さ
れ
ま
し
た
。

行
わ
れ
た
海
外
の
未
発
症
Ⅰ
型
新
生
児
へ

の
ヌ
シ
ネ
ル
セ
ン
投
与（
Ｎ
Ｕ
Ｒ
Ｔ
Ｕ
Ｒ

Ｅ
試
験
）
で
、
25
人
中
23
人
が
歩
行
可
能

と
な
っ
た
こ
と
が
報
告
さ
れ
、
２
０
２
２

年
３
月
に
、
発
症
が
予
測
さ
れ
る
Ｓ
Ｍ
Ａ

に
も
ヌ
シ
ネ
ル
セ
ン
の
適
応
が
拡
大
さ
れ

ま
し
た
。

２
０
２
１
年
に
保
険
収
載
さ
れ
た
リ
ス

ジ
プ
ラ
ム（
エ
ブ
リ
ス
デ
ィ
Ⓡ
）
経
口
投

与
薬
を
合
わ
せ
る
と
、
Ｓ
Ｍ
Ａ
の
治
療
薬

と
し
て
３
種
類
が
揃
い
ま
し
た（
表
２
）。

こ
の
よ
う
な
Ｓ
Ｍ
Ａ
の
治
療
薬
の
開
発

に
よ
り
、
早
期
発
見
・
早
期
治
療
の
重
要

性
が
認
識
さ
れ
て
き
ま
し
た
。
治
療
は
発

症
前
、
あ
る
い
は
発
症
し
た
と
し
て
も
発

症
後
１
週
間
以
内
が
理
想
で
す
。し
か
し
、

臨
床
現
場
で
は
発
症
前
や
軽
微
な
症
状
を

示
し
て
い
て
も
診
断
に
至
ら
ず
、
見
落
と

さ
れ
て
し
ま
う
場
合
も
少
な
く
あ
り
ま
せ

ん
。
症
状
が
出
る
前
に
診
断
を
し
て
治
療

を
行
う
た
め
に
は
、
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ

ン
グ
が
非
常
に
有
効
で
す
。

米
国
、
ヨ
ー
ロ
ッ
パ
各
国
、
台
湾
な
ど

で
既
に
大
規
模
な
Ｓ
Ｍ
Ａ
新
生
児
ス
ク
リ

ー
ニ
ン
グ
が
始
ま
っ
て
お
り
、
米
国
で
は

新
生
児
の
95
％
が
受
け
る
よ
う
に
な
り
ま

し
た
※

。
わ
が
国
で
も
２
０
２
０
年
５
月

千
葉
県
を
皮
切
り
に
、
既
に
複
数
の
自
治

Ｓ
Ｍ
Ａ
に
お
け
る

新
生
児
マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
検
査
の

目
的
と
意
義

表1 SMAの病型
型 ０ Ⅰ Ⅱ Ⅲ Ⅳ

発症時期 胎児期 ０～６ヵ月 ７～18ヵ月 18ヵ月～ 成人

最高到達
運動機能 臥床 独座不能 独座 独歩 正常

自然経過
での寿命 ６ヵ月以下 ２歳以下 ２歳以上 通常 通常

SMN2
遺伝子コピー数 １,２ ２＞３ ２＜３

４の場合もある
３＞４ ４≦

表２ SMAの治療薬
薬事承認 一般名 商品名 投与経路 機序 効能効果 対象年齢

2017年 ヌシネルセン スピンラザ®
髄腔内

乳児型：４ヵ月毎
乳児型以外：６ヵ月毎

核酸医薬
脊髄性筋萎縮症

臨床所見は発現していないが、
遺伝子検査により脊髄性筋萎縮症

の発症が予測されるものも含む

年齢制限なし

2020年 オナセムノゲン
アベパルボベク ゾルゲンスマ® 静脈点滴

単回
遺伝子治療
AAV9ベクター

脊髄性筋萎縮症
臨床所見は発現していないが、

遺伝子検査により脊髄性筋萎縮症
の発症が予測されるものも含む

２歳未満

2021年 リスジプラム エブリスディ® 経口（シロップ）
１回/日 低分子薬 脊髄性筋萎縮症 ２ヵ月以上

※ https://www.curesma.org/newborn-screening-for-sma
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「
拡
大
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
」
と

は
、
自
治
体
が
検
査
の
実
施
主
体
と
な

っ
た
公
費
に
よ
る
新
生
児
マ
ス
ス
ク
リ

ー
ニ
ン
グ（
ア
ミ
ノ
酸
代
謝
異
常
症
等

20
疾
患
が
対
象
）
に
加
え
て
、
早
期
の

発
見
と
治
療
開
始
に
よ
る
効
果
に
大
き

な
期
待
が
寄
せ
ら
れ
て
い
る
疾
患
を
対

象
と
し
た
、
新
し
い
新
生
児
ス
ク
リ
ー

ニ
ン
グ
の
こ
と
を
指
し
ま
す
。

本
会
が
導
入
を
予
定
し
て
い
る
こ
の

検
査
の
対
象
疾
患
は
、
ラ
イ
ソ
ゾ
ー
ム

病（
Ｌ
Ｓ
Ｄ
：
本
誌
２
０
２
０
年
夏
号

で
特
集
）
４
疾
患
と
、
前
項
ま
で
で
解

説
が
あ
っ
た
原
発
性
免
疫
不
全
症（
Ｐ

Ｉ
Ｄ
）
の
う
ち
重
症
複
合
免
疫
不
全
症

（
Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
）
と
Ｂ
細
胞
欠
損
症（
Ｂ
Ｃ

Ｄ
）、
脊
髄
性
筋
萎
縮
症（
Ｓ
Ｍ
Ａ
）
で

す
。本

会
で
は
、
当
初
Ｌ
Ｓ
Ｄ
の
う
ち
３

疾
患
を
対
象
と
し
て
試
験
研
究
を
行
い
、

そ
の
研
究
成
果
を
日
本
マ
ス
ス
ク
リ
ー

ニ
ン
グ
学
会
な
ど
関
連
学
会
で
報
告
し

ま
し
た
。そ
の
後
Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
や
Ｂ
Ｃ
Ｄ
、

Ｓ
Ｍ
Ａ
の
公
費
実
施
化
を
視
野
に
入
れ

た
動
き
が
全
国
的
に
活
発
と
な
っ
た
こ

と
を
受
け
、
Ｓ
Ｃ
Ｉ
Ｄ
、
Ｂ
Ｃ
Ｄ
、
Ｓ

Ｍ
Ａ
そ
し
て
Ｌ
Ｓ
Ｄ
の
１
疾
患
を
追
加

し
た
合
計
７
疾
患（
表
）
を
本
検
査
の

対
象
疾
患
と
し
ま
し
た
。
現
在
、

２
０
２
３
年
度
の
事
業
化
を
め
ざ
し
て

専
門
医
や
大
学
病
院
、
複
数
の
産
科
医

療
機
関
の
ご
協
力
を
得
て
多
施
設
共
同

の
試
験
研
究
を
実
施
し
、
検
査
の
精
度

な
ら
び
に
診
断
・
治
療
開
始
ま
で
の
体

制
の
検
証
を
行
っ
て
い
ま
す
。

Ｌ
Ｓ
Ｄ
は
か
ら
だ
の
中
に
脂
質
な
ど

老
廃
物
が
処
理
さ
れ
ず
に
溜
ま
っ
て
し

ま
う
病
気
で
、
心
不
全
、
脳
梗
塞
、
腎

不
全
な
ど
の
臓
器
障
害
、
神
経
症
状
、

骨
症
状
、
角
膜
混
濁
な
ど
多
彩
な
症
状

が
現
れ
ま
す
。
疾
患
に
よ
っ
て
は
新
生

児
期
早
期
に
治
療
を
開
始
し
な
い
と
救

命
が
困
難
と
さ
れ
て
い
ま
す
。

Ｐ
Ｉ
Ｄ
は
、
生
ま
れ
つ
き
細
菌
や
ウ

イ
ル
ス
に
対
す
る
抵
抗
力
が
低
下
し
、

感
染
症
を
繰
り
返
す
病
気
で
す
。
特
に

Ｂ
Ｃ
Ｇ
ワ
ク
チ
ン
や
、
２
０
２
０
年
か

ら
公
費
で
定
期
接
種
と
な
っ
た
ロ
タ
ウ

イ
ル
ス
ワ
ク
チ
ン
を
接
種
し
た
際
に
重

篤
な
副
反
応
を
発
症
す
る
場
合
が
あ
り
、

こ
れ
ら
の
予
防
接
種
を
受
け
る
前
に
診

断
す
る
必
要
が
あ
り
ま
す
。

Ｓ
Ｍ
Ａ
は
生
ま
れ
て
か
ら
徐
々
に
全

身
の
筋
力
の
低
下
が
進
行
す
る
疾
患
で

す
。
呼
吸
に
関
わ
る
筋
肉
の
力
も
弱
く

な
る
た
め
、
生
涯
に
わ
た
る
人
工
呼
吸

管
理
が
必
要
と
な
り
ま
す
。
新
生
児
期

か
ら
乳
児
期
に
発
症
す
る
重
症
型
は

２
万
人
に
１
人
、
乳
児
期
以
降
に
発
症

す
る
Ｓ
Ｍ
Ａ
は
10
万
人
に
１
〜
２
人
の

発
症
頻
度
と
さ
れ
て
い
ま
す
。
Ｓ
Ｍ
Ａ

は
新
生
児
早
期
に
診
断
し
、
筋
力
低
下

が
進
行
す
る
前
に
治
療
を
開
始
す
る
こ

と
で
症
状
の
発
症
を
抑
え
、
通
常
の
日

常
生
活
を
送
れ
る
よ
う
に
な
り
ま
す
。

ど
の
疾
患
も
、
明
ら
か
な
症
状
が
あ

る
例
と
症
状
が
明
ら
か
で
は
な
い
例
が

あ
り
ま
す
。
症
状
が
明
ら
か
で
な
い
場

合
に
は
臨
床
的
に
診
断
す
る
こ
と
は
極

め
て
難
し
く
、
拡
大
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ

を
受
検
し
て
初
め
て
早
期
診
断
か
ら
治

療
へ
と
結
び
つ
け
る
こ
と
が
可
能
と
な

り
ま
す
。

拡
大
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
は
、
公
費
で

行
わ
れ
て
い
る
20
疾
患
の
ス
ク
リ
ー
ニ

ン
グ
検
査
と
異
な
り
、
有
料
の
検
査
と

し
て
事
業
を
開
始
し
ま
す
が
、
将
来
的

に
は
公
費
化
を
め
ざ
し
て
、
東
京
都
を

は
じ
め
と
し
た
関
係
各
機
関
と
連
携
し

た
体
制
づ
く
り
を
進
め
た
い
と
考
え
て

い
ま
す
。

石
毛
信
之

母
子
保
健
検
査
部

小
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
科

本
会
の
取
り
組
み

ク
リ
ー
ニ
ン
グ
陽
性
者
の
全
例
登
録
と
長

期
に
わ
た
る
観
察
、
長
期
サ
ー
ベ
イ
ラ
ン

ス
の
体
制
が
求
め
ら
れ
ま
す
。

数
年
前
に
は
、
人
工
呼
吸
器
を
つ
け
て

生
涯
を
過
ご
す
か
、
つ
け
ず
に
看
取
る
か

と
い
う
究
極
の
選
択
を
迫
ら
れ
て
い
た
Ｓ

Ｍ
Ａ
に
お
い
て
、
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン

グ
へ
の
期
待
が
大
き
く
、
既
に
わ
が
国
で

も
試
験
研
究
と
し
て
始
ま
り
ま
し
た
。

乳
児
期
発
症
か
ら
成
人
期
発
症
ま
で
幅

広
い
Ｓ
Ｍ
Ａ
に
お
い
て
、
新
生
児
ス
ク
リ

ー
ニ
ン
グ
、
陽
性
者
の
治
療
、
長
期
の
サ

ー
ベ
イ
ラ
ン
ス
な
ど
取
り
組
む
べ
き
問
題

は
多
く
、
横
断
的
か
つ
多
職
種
の
連
携
が

必
要
で
す
。

十
分
な
説
明
が
な
さ
れ
ず
に
赤
ち
ゃ
ん
が

新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
で
陽
性
と
な
っ

た
場
合
に
は
、
保
護
者
は
受
容
し
が
た
く

な
る
可
能
性
が
あ
り
ま
す
の
で
、
速
や
か

な
確
定
診
断
の
遺
伝
学
的
検
査
が
必
要
で

す
。ま

た
診
断
が
確
定
し
た
際
に
は
、
遺
伝

カ
ウ
ン
セ
リ
ン
グ
を
含
む
疾
患
・
治
療
に

関
す
る
情
報
提
供
、
疾
患
へ
の
対
応
・
支

援
な
ど
が
重
要
に
な
り
ま
す
。

そ
し
て
治
療
開
始
ま
で
の
期
間（
時
間
）

が
そ
の
赤
ち
ゃ
ん
の
運
動
発
達
予
後
に
影

響
し
ま
す
。
治
療
開
始
ま
で
を
で
き
る
だ

け
早
く
す
る
こ
と
、
理
想
的
に
は
１
週
間

以
内
と
さ
れ
て
い
ま
す
が
、
現
実
的
に
は

生
後
１
ヵ
月
ま
で
の
治
療
が
目
標
で
す

（
図
）。

先
に
述
べ
た
よ
う
に
、
Ｓ
Ｍ
Ａ
の
重
症

度
と
Ｓ
Ｍ
Ｎ
２
遺
伝
子
の
コ
ピ
ー
数
は
相

関
し
ま
す（
表
１
）。
Ｓ
Ｍ
Ｎ
２
遺
伝
子
が

４
コ
ピ
ー
以
上
の
場
合
は
発
病
時
期
の
予

測
が
困
難
で
す
。
Ⅱ
型
と
し
て
乳
児
期
発

病
の
場
合
も
あ
れ
ば
、
わ
ず
か
で
は
あ
る

も
の
の
Ⅳ
型
成
人
期
の
発
病
の
場
合
も
あ

り
ま
す
。
新
生
児
期
に
遺
伝
子
治
療
を
受

け
て
も
、
成
人
ま
で
効
果
が
続
か
な
い
の

で
は
な
い
か
と
危
惧
さ
れ
て
い
ま
す
。
し

か
し
な
が
ら
、
経
過
観
察
を
し
て
発
病
し

た
時
に
治
療
を
す
れ
ば
よ
い
の
か
も
、
い

ま
だ
コ
ン
セ
ン
サ
ス
は
あ
り
ま
せ
ん
。
こ

の
よ
う
な
問
題
点
を
認
識
し
、
多
施
設
で

共
有
し
解
決
す
る
た
め
に
は
、
新
生
児
ス

Ｅ
試
験
お
よ
び
Ｓ
Ｐ
Ｒ
１
Ｎ
Ｔ
試
験
の
結

果
、
臨
床
所
見
が
発
現
す
る
前
の
治
療
に

よ
り
正
常
発
達
に
極
め
て
近
い
発
達
を
示

し
、
特
に
遺
伝
子
治
療
に
お
い
て
は
新
生

児
期
の
投
与
で
あ
る
と
薬
剤
の
副
作
用
が

抑
え
ら
れ
ま
す
。
ケ
ア
を
受
け
る
は
ず
で

あ
っ
た
人
が
、
ケ
ア
を
提
供
す
る
側
に
な

る
と
い
う
新
た
な
時
代
が
始
ま
り
つ
つ
あ

り
ま
す
。

新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
を
提
供
す
る

機
関
に
お
い
て
、
保
護
者
に
十
分
な
説
明

を
行
う
こ
と
は
当
然
で
必
須
の
こ
と
で
す
。

今
後
の
課
題
と
展
望

検
査
の
体
制
に
つ
い
て

疾
患
と
検
査
の
意
義

ま
と
め

SMA診療マニュアル編集委員会（代表齋藤加代子）編. 
脊髄性筋萎縮症診療マニュアル,第１版. 金芳堂,京都,pp150,2012.

齋藤加代子.【周産期の薬】新生児編　
疾患に対する薬剤の選び方・使い方・注意点　脳神経系疾患　
脊髄性筋萎縮症治療薬.周産期医学.2020,50巻増刊 p.578-582

齋藤加代子,加藤環,松尾真理.今後導入が予定・期待される
新生児スクリーニング 脊髄性筋萎縮症.周産期医学.2021,51(2) p.260-263

Ito M, Yamauchi A, Urano M, Kato T, Matsuo M, Nakashima K, & Saito
K. Epidemiological investigation of spinal muscular atrophy  in Japan. 
Brain Dev.2022; 44(1), 2-16.
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ライソゾーム病

ファブリー病（男児のみ）　
ポンペ病
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ムコ多糖症Ⅱ型

原発性
免疫不全症

重症複合免疫不全症
Ｂ細胞欠損症

脊髄性筋萎縮症

本会で導入予定の
拡大新生児スクリーニング対象疾患表

SMAにおける
新生児スクリーニング検査から治療のプロセス

出産施設（産科） SMA専門医療施設（小児科、小児神経科等）

治療までの日数をできるだけ短くすることが重要

新
生
児
マ
ス
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
の
Ｓ
Ｍ
Ａ
追
加
検
査
に
関
す
る
同
意

か
か
と
か
ら

少
量
の
採
血

…

●
出
生

●
採
血

出生後
4-6日

5日
前後 確定診断～治療

●
結
果
通
知

●
診
察

●
採
血

●
確
定
診
断

●
治
療
決
定

検
査
結
果
報
告

遺
伝
学
的
検
査

検
査
結
果
報
告

治
療
に
つ
い
て
説
明

治
療

Ｓ
Ｍ
Ａ
の
疑
い

Ｓ
Ｍ
Ａ
の
疑
い
で
な
け
れ
ば

１
ヵ
月
健
診
で
結
果
通
知

拡
大
新
生
児
ス
ク
リ
ー
ニ
ン
グ
検
査

Ｓ
Ｍ
Ａ
に
つ
い
て

確
定
診
断
に
つ
い
て

治
療
選
択
肢
な
ど
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