
新生児マススクリーニング検査に関する実証事業

実証事業の実施体制

都道府県・指定都市

分娩取扱医療機関等 検体検査機関

こども家庭科学研究（新規疾患の新生児マススクリーニングに求められる実施体制の構築に関する研究）【令和５～７年度】

・対象疾患を追加する場合の検査・診療体制や遺伝カウンセリングにおける課題に関する対応策を得るための科学研究を実施

連携・協力（必要な検査データや情報の提供など）

精査医療機関

②指定

②２疾患（SCID,SMA）の検査を実
施できる検体検査機関を指定する。

※ 原則として、現在の20疾患の検査を実施して

いる全ての分娩取扱医療機関等で2疾患の検査を

実施する

※ 現在の20疾患の検体検査機関で一括して検査を

行う体制構築が望ましい。

※  20疾患の検査と共通のろ紙を用いるなど、20疾

患と連動して検査を実施する。

①同意の取得等の依頼 ③指定

①分娩取扱医療機関等に対し、２疾
患（SCID,SMA）の検査について、以
下のアイを保護者に説明し、同意の
取得をすることを依頼する。

ア 実施する2疾患の検査の内容

イ 検査結果（精密検査結果を含む）
が研究班に報告されること

③２疾患（SCID,SMA）の検査の陽
性者への精密検査等を実施する精
密医療機関を指定する。

※ 精密検査機関の選定に際しては、以下を考慮し
て決定すること。

①2疾患の精密検査を実施できるとともに、精密検

査の内容や結果について適切な説明を行う体制

②陽性だった新生児の保護者などに対して遺伝カ

ウンセリングを実施できる体制

③陽性だった新生児に対して遅滞なく治療を実施
できる体制（治療を実施できない場合、治療可

能な医療機関を紹介できること）

※複数の医療機関の指定や、
域外の医療機関の指定も可能

※ 上記の体制構築について、地域の医療機関や検体検査機関、医師会等の関係団体等と協議し、連携を行うこと（新生児マススクリーニング連絡協議会等の場の活用も検討すること）

※ 検査の結果２疾患に関する異常又は疑いが認められた場合、分娩取扱医療機関等を通じて、保護者に精査医療機関の紹介等を行うとともに、保健所へ連絡する等事後指導に万全を期すこと

※ 保護者及び新生児が、里帰り出産や転居した場合であっても、検査結果を伝えられるような連絡体制をとり、異常等が認められた場合には、適切な医療機関の受診を促すこと



分娩取扱医療機関等 検体検査機関
（指定）

精査医療機関
（指定）

保護者
（新生児）

①2疾患の検査内容
等の説明、同意取得、
採血による検体採取

国が示す「説明同意書」及
び「説明用リーフレット」
を参考に実施。

②「検体」及び「同
意書」の送付

③２疾患の検査結果

分娩取扱医療機関等

④検査結果の説明

⑤精査医療機関の紹介

⑥精査医療機関の受診

⑦精密検査（検査内容・結果の説明）の実施、遺伝カウンセリングの実施、２疾患の治療の実施

検体検査機関
（指定）

精査医療機関
（指定）

２疾患（SCID,SMA）の新生児マススクリーニング検査のモデル的な実施１

２疾患（SCID,SMA）の検査結果等の報告２

全ての保護者（新生児）

同意書検体

検査結果が陽性だった
保護者（新生児）

都道府県
指定都市

こども家庭庁
（母子保健課）

こども家庭科学研究

（新規疾患の新生児マス

スクリーニングに求めら

れる実施体制の構築に関

する研究）

①新生児マススクリー
ニング検査の検査結果
等（同意を取得している
もの）を報告

②精密検査の検査結果
等（同意を取得している
もの）を報告

③報告のあった①②
の検査結果等（同意
を取得しているもの）

を報告

国が示す「調査票」に必要
事項を記載し、３か月ごと
に報告。

（上記の報告後に、新たな
情報が得られた場合（精密
検査の結果が判明したな
ど）は、次の報告時に更新
して報告）

実証事業によ
り、対象疾患
の拡充に向け
た検討に資す
るデータや情
報を収集

その結果を踏
まえ、２疾患
を対象とする
検査の全国展
開を目指す

実証事業の実施フロー


	スライド 1
	スライド 2

