
都道府県医師会担当理事殿

新生児マススクリーニング検査(タンデムマス法)の対象疾患の追加につぃて

時下益々ご清祥のこととお慶び申し上げます。

今般、標記の件について、厚生労働省雇用均等・児童家庭局母子保健課長より、各都

道府県等母子保健主管部(局)長宛通知がなされ、本会に対しても周知方依頼がありま

した。

今般、厚生労働科学研究費補助金健やか次世代育成総合研究事業「新生児マススクリ

ーニングのコホート体制、支援体制、および精度向上に関する研究」の研究成果を踏ま

え、新生児マススクリーニング検査(タンデムマス法)の対象疾患にCPT2欠損症を

追加することから別添の留意事項等が示されました。

つきましては、貴会におかれましても本件についてご了知いただき、本検査が適切に

実施されるよう、貴会管下郡市区医師会及び関係医療機関等への周知方よろしくご高配

のほどお願い申し上げます。
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新生児マススクリーニング検査(タンデムマス法)の対象疾患の追加について

母子保健行政の推進につきましては、日頃から格別の御配慮を賜り、厚く御礼申し上げます。

さて、このたび、新生児マススクリーニング検査(タンデムマス法)の対象疾患の追加について、

別添のとおり、各都道府県及び指定都市宛てに通知を発出したのでお知らせいたします。

つきましては、貴職におかれましても、本検査が適切に実施されるよう、別添の通知の内容に

つぃて、貴会会員への周知等に御協力いただきますようぉ願い申し上げます。

厚生労働省雇用均等・児童家庭局母子保健課長

(公印省略)
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新生児マススクリーニング検査(タンデムマス法)の対象疾患の追加について

新生児マススクリーニング検査(タンデムマス法)については、平成23年3月31日雇児

母発0331第1号厚生労働省雇用均等・児童家庭局母子保健課長通知「先天性代謝異常の新

しい検査法(タンデムマス法)について」(以下「平成23年通知」という。)に基づき、

16疾患を対象に実施されているところである。

今般、厚生労働科学研究費補助金健やか次世代育成総合研究事業「新生児マススクリー

ニングのコホート体制、支援体制、および精度向上に関する研究」(平成26~28年度、代

表研究者:山口清次国立大学法人島根大学医学部特任教授)において、タンデムマス法に

より発見可能な疾患が原因となり乳幼児期に突然死した症例を収集したところ、収集され

た20例中15例が脂肪酸代謝異常症の一種であるカルニチンパノレミトイルトランスフェ

ラーゼー2欠損症(以下「CPT 2欠損症」という。)であったことが確認された。また、

CPT2欠損症は、検査精度上の課題が指摘されていたが、同研究班により開発された新

たな診断指標により、高い検査精度(感度100%、特異度99.998%、陽陛反応的中率24.2%)

が得られることが確認された。

これらの研究成果を踏まえると、新生児マススクリーニング検査(タンデムマス法)の

対象疾患にCPT2欠損症を追加することが適当であると考えられることから、貴職にお

かれては、下記に留意の上、新生児マススクリーニング検査(タンデムマス法)の適釖な

実施に努めていただくようぉ願いする。

なお、本通知の施行に伴い、平成23年通知は廃止する。

厚生労働省雇用均等・児童家庭局母子保健課長

(公印省略)
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1.新生児マススクリーニング検査(タンデムマス法)の対象と考えられる疾病

(アミノ酸代謝異常)

・フェニノレケトン尿症

・メープノレシロップ尿症(楓糖尿症)

・ホモシスチン尿症

・シトノレリン血症1型

・アノレギニノコハク酸尿症

(有機酸代謝異常)
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・メチノレマロン酸血症

・プロピオン酸血症

・イソ吉草酸血症

・メチノレクロトニノレグリシン尿症

.ヒドロキシメチノレグノレタノレ酸血症(1ⅣG血症)

・複合カルボキシラーゼ欠損症

・グノレタノレ酸血症1型

(脂肪酸代謝異常)

・中鎖アシルCOA脱水素酵素欠損症(MCAD欠損症)

・極長鎖アシルCOA脱水素酵素欠損症(VLCAD欠損症)

.三頭酵素/長鎖3ーヒドロキシアシルCOA脱水素酵素欠損症(TFP/LCI{AD欠損症)

.カノレニチンパノレミトイノレトランスフェラーゼー1欠損症

.カノレニチンパノレミトイノレトランスフェラーゼー2欠損症

2.新生児マススクリーニング検査(タンデムマス法)の実施に当たっての留意事項

(1)検査の効率的実施の観点から、検査対象人数とタンデムマス検査機器の処理能力を

考慮して、各都道府県等間の連携・協力が行われることが望ましいこと。

(2)従来の検査法による新生児マススクリーニング検査の対象疾病であって、新生児マ

ススクリーニング検査(タンデムマス法)の対象とならない疾病については、引き続

き、従来の検査法を用いた新生児マススクリーニング検査を実施する必要があること。

3. CPT2欠損症の精密検査にっいては、現在、保険診療による実施が認められていな

いことから、当面は、厚生労働科学研究費補助金により精密検査を実施することとして

いるので、精密検査が必要となった際には、タンデムマス・スクリーニングコンサノレテ

ーションセンター(03-3376-2550)に問い合わせること。また、 C PT 2欠損症の診断

基準、治療方法等の詳細については、日本先天代謝異常学会のホームページ

(http://j.imd.net/)に掲載されている「新生児マススクリーニング対象疾患等診療ガ
イドライン2015」を参照すること。
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