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■発表内容

＜現状＞

現在、新生児（生後 5 日目頃）からごく少量の採血を行い、その血液を分析することでその新生

児に治療可能な先天性疾患がないかどうかを調べる「新生児マススクリーニング検査」が各自治体

において公費で実施されています。岡山県では、この検査によって「先天代謝異常症」など 25 の

疾患が調べられています。

近年、治療薬の開発や進歩に著しいものがあり、わが国において、対象疾患の追加の必要性が生

じました。岡山県でも検査希望者を対象に 3 つの疾患（SCID、BCD、SMA）が追加されることにな

ります。なお、「新生児マススクリーニング検査」で採取された血液が利用されますので、新生児へ

の負荷は増しません。

SCID、BCD は感染症とたたかう「免疫」に生まれつき異常があるために、感染症を繰り返した

り、重症化したりする疾患です。SMA は全身の筋力低下が進行し、治療しないと乳児期になくなる

こともある疾患です。これらの重症疾患を早期に発見して、早期に先進的な治療（抗菌薬や免疫グ

ロブリンを用いた感染症予防、臍帯血・骨髄移植、核酸治療薬、遺伝子治療など）を開始すること

によって、障害の進展が抑止されることが期待されます。

＜社会的な意義＞

2024 年 1 月 29 日、本事業を円滑に実施するとともに検査精度の維持向上を図ることを目的とし

て、岡山県、岡山市、岡山県健康づくり財団、岡山県産婦人科医会、岡山大学病院が連携して「岡

山拡大新生児スクリーニング推進協会」（会長：塚原宏一）が発足しました。現在、岡山県内の各医

岡山県では、現在 25 疾患を対象にした「新生児マススクリーニング検査」が公費で実施されて

います。今回、保護者の希望による有料検査になりますが、この仕組みを活用して、重症複合免疫

不全症（SCID: Severe combined immunodeficiency）、B 細胞欠損症（BCD: B cell deficiency）、脊髄性

筋萎縮症（SMA: Spinal muscular atrophy）の 3 疾患を対象にした「拡大新生児スクリーニング検査」

を実施することとなりました。

2024 年 5 月 1 日から、岡山大学病院のほか、「新生児マススクリーニング検査」についての精密

検査を行っている施設のうちご協力いただける施設で「拡大新生児スクリーニング検査」を試行的

に実施し、2024 年 6 月 1 日からは、県内のご協力いただける産科医療施設を対象にこの検査を広げ

ていきます。

この検査は岡山県健康づくり財団で実施されますが、疾患の可能性がある「陽性」の場合には、

岡山大学病院にて個別に精密検査と診療に対応します。
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療施設における検査手順や診療連携の整備と、医療施設や保護者向けの情報提供資材の作成を進め

ています。 

「拡大新生児スクリーニング検査」を受けるのは任意で、希望される新生児だけに行われるもの

ですが、私たちは、前記の 3 つの重症疾患（SCID、BCD、SMA）の早期発見と早期治療につなげる

ためにも、できるだけ多くの方々にこの検査を受けていただきたいと考えています。 

   

 

    

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

＜お問い合わせ＞ 
岡山大学学術研究院医歯薬学域（医）小児医科学 
教授 塚原 宏一 
（電話番号）086-235-7249 
（FAX番号）086-221-4745 
（メール）tsukah-h@cc.okayama-u.ac.jp 














