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愛知県
　N. R.

　５年前、 娘を出産しました。 無事に産まれて
ほっとして産院で入院生活を過ごしてしていまし
たが、少し哺乳力が弱くミルクも少し飲んですぐ
に寝てしまう…という状態でした。まだ産まれた
てだからと心配しすぎず退院したその夜、38℃
を超える発熱でまた産院に入院しました。
　次の日も熱が下がらず大きな病院に転院、原因
はなんだ？といろんな検査をして入院している
時、新生児マススクリーニング検査を行っている
大学病院より連絡があり「重症複合免疫不全症

（SCID）」の疑いがあるため、すぐに来てくださ
いとのことでした。
　頭が真っ白のまま言われるがまま救急車に乗っ
て転院し、入院生活が始まりました。大学病院で
は免疫不全の疑いで迅速に対応、 管理してもら
い、おかげで重度の感染症にはならず体調も落ち
着きました。遺伝子検査結果によりSCIDが診断
されました。まだ体が小さかったので５ヶ月ほど
入院して身体を少しでも大きくして、そこから臍
帯血移植をしました。 移植を待つ間はクリーン
ルームで過ごし、免疫力がほぼない娘に触れる立
場として、清潔に気をつけ、とことん消毒をして
過ごす日々がとても怖かったです。その後、無事
に移植が成功し生後８ヶ月でやっと家に帰って来
ることができました。その時の喜びは今でも鮮明
に覚えています。今現在５歳になり、まだ内服薬

や心配事は沢山ありますが、元気に保育園に通っ
て楽しく日常生活を送ることができています。
家族みんなで“普通” に過ごせることの幸せを
実感しています。

　恥ずかしながら当時の私は、「新生児マスス
クリーニング検査」のこと自体あまり認識して
おらず、産院で任意の検査の希望を聞かれ、有
料でしたが軽い気持ちで申し込みました。受け
たことすら忘れているほどでしたが、あの時の
判断のおかげで感染も軽度で済んで、今命があ
ると思うと本当に受けてよかったと思っていま
す。治療にあたって下さった大学病院のチーム
の方々、新生児マススクリーニング検査を広め
てくださっていた皆様のおかげで娘は助かりま
したので、本当に感謝でいっぱいです。
　現在は無償化になっていて、同じ病気の子が
早期発見できたという話を聞いて大変嬉しく
思っています。娘の免疫不全の型は珍しくて日
本で５人目だと言われ、誰もが知っている病気
ではないので、 当時
は調べても全然情報
がなくてとても不安
な日々でした。私達
家族の経験が、 ほ
んの少しでも誰か
の役に立てたらな
と思います。 最後
まで読んでいただ
きありがとうござ
いました。

新生児マススクリーニング検査新生児マススクリーニング検査

患 者 家 族 か ら ２
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第52回日本マススクリーニング学会学術集会 会長第52回日本マススクリーニング学会学術集会 会長
藤田医科大学医学部小児科学藤田医科大学医学部小児科学

　　伊藤 哲哉伊藤 哲哉

第52回日本マススクリーニング学会学術集会

を、2025年（令和７年）10月３日（金）、４日（土）

の２日間、名古屋駅前のウインクあいち（愛知県

産業労働センター）で開催させていただきまし

た。名古屋での開催は４回目で、前回開催から

25年以上が経過し随分と久しぶりになってしま

いましたが、私が大学を卒業し小児科教室に所属

した時の小児科教授であった元名古屋市立大学小

児科学教授、学長の故 和田義郎先生、学生時代

に講義や実習でびくびくしながら指導を受けた元

名古屋市立大学産婦人科学教授、鈴森薫先生とい

うお二人の恩師に続いて学会長を務めさせていた

だくことができ、大変光栄に思っております。

マススクリーニングの分野は、遺伝子治療薬な

ど新しい治療法や検査法の開発によって、近年、

著しく発展しております。重症複合免疫不全症、

脊髄性筋萎縮症の２疾患が実証事業として公費化

に向けた準備が進められ、行政をも巻き込んでの

対応も進んでおります。このような中、今回の学

会は、「変革の時、我々は何をすべきか？」をテー

マに開催させていただきました。

本学会は例年８月～９月に開催されております

が、昨年は４年に一度開催される国際先天代謝異

常学会が日本先天代謝異常学会の主催により９月

に京都で開催されました。このため、本学会の開

催を１か月ほど遅く設定することとなり、学会開

催のピーク時期と重なってしまったため会場確保

が困難で、少々手狭な会場設定になってしまいま

した。この結果、患者会ブースの設置ができず、

患者会のみなさまのご参加もご遠慮いただくこと

となってしまいました。この場をお借りしてお詫

び申し上げます。

会場には約400名の参加者を数え、特別講演、

招請講演、４分野でのシンポジウムでそれぞれの

エキスパートの先生方に大変興味深いお話を伺い

ました。一般演題、ポスター発表とも多くの応募

をいただき、企業共催のセミナー、シンポジウム

も多数企画できました。手狭な会場でしたが却っ

て演者との距離が近くディスカッションも活発に

行われ、大変実りある学会となったと思っており

ます。

本年は国立成育医療研究センターの窪田満先生

を会長に９月に川崎市で開催の予定です。患者会

ご家族の参加も可能とのことですので、お時間が

許せば足をお運びいただければと思いますし、引

き続き本学会の活動についてご留意いただければ

幸いです。
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第53回日本マススクリーニング学会学術集会 会長第53回日本マススクリーニング学会学術集会 会長
国立成育医療研究センター総合診療部国立成育医療研究センター総合診療部

　　窪田 満窪田 満

このたび、第53回日本マススクリーニング学

会学術集会を、2026年９月18日（金）、19日（土）

の２日間、川崎市の武蔵小杉にある川崎市コンベ

ンションホールで開催させていただくこととなり

ました。

今回の学会のテーマは「私を見つけて～あか

ちゃんのこえがきこえますか」にさせていただき

ました。先人の努力により、日本は新生児マスス

クリーニングの先進国であり、その質も悉皆性

も、世界のトップレベルです。こども家庭庁が創

設されてからは、国の重要な施策の一つとして新

生児マススクリーニングが捉えられるようになっ

てきています。

ここで重要なのは、新生児マススクリーニング

は単なるサイエンスではないということです。通

常のサイエンスよりも、患者さんとご家族の幸せ

に直結する必要があるのです。そのために、専門

医、技術者、研究者（疫学を含む）だけではなく、

看護師さん、保健師さん、周産期医療に関係する

皆様、地方行政やこども家庭庁の皆様との協働が

必要だと考えていますし、その皆さんが集うのが

日本マススクリーニング学会だと思っています。

今一度、「あかちゃんのこえをきく」という原

点に立ち戻り、「何のために新生児マススクリー

ニングを行うのか」を皆で考えたいと思います。

まず、特別講演として、こども家庭庁母子保健課

長の田中彰子先生にご講演をお願いしました。二

つ目の特別講演は、ホスピタルクラウンの大棟

耕介さんにお願いしています。シンポジウムは二

つ企画しています。一つ目は、地域行政から見た

NBSということで、各自治体の行政職の方々にお

話しいただきます。二つ目は、「あかちゃんの声

を聞く」というタイトルで、新生児科医、技術者、

看護師、臨床遺伝カウンセラー、チャイルドライ

フ・スペシャリストの皆さんにシンポジストをお

願いしています。学術集会の最後に「キワニス

ドール・ワークショップ」を企画しています。患

者会の皆様と一緒に、楽しい時間を過ごせればと

思っています。

会員の皆様と一緒に、新生児マススクリーニン

グの本質を見直す、貴重な時間となればと思って

います。たくさんの方々に武蔵小杉にお越しいた

だきますよう、心からお待ちしております。

第53回
日本マススクリーニング学会

学術集会

私
を
見
つ
け
て

2026年9月18日（金）・19日（土）

川崎市コンベンションホール会場 窪田 満 国立研究開発法人
国立成育医療研究センター　総合診療部会長

運営事務局：株式会社インターグループ　〒107-0052 東京都港区赤坂3-3-3住友生命赤坂ビル6F　TEL：03-5549-6915　FAX：03-5549-3201　E-mail：Jsns53@intergroup.co.jp

https://jsns53.umin.jp/index.html
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藤田医科大学医学部小児科学
　中島 葉子

今回、福井大学医学部客員教授の重松陽介先生

からバトンをいただきました。重松先生とは、私

が大学院生の頃に医用マススペクトル学会で初め

てお会いしたのではないかと思います。以来20

年近く、学会でお会いするたびにお話をさせてい

ただき、質量分析について多くを学ばせていただ

いています。

1977年に全国で始まった新生児マススクリー

ニングは、故・北川照男先生らにより基盤が築か

れ、その後、山口清次先生らによるタンデムマス

法の導入によって、より多くの病気を早期に見つ

けられるようになりました。「診断すること」だ

けでなく、「その後の人生を支えること」が新生

児マススクリーニングの大切な役割であるという

先生方の考えは、今も私の診療の根底にありま

す。

私は一般病院で初期研修と小児科研修を行った

後、海外留学を目指して大学院に進学しました。

名古屋市立大学小児科の伊藤哲哉先生から勧めて

いただいた、抗てんかん薬とアシルカルニチンプ

ロファイルに関する研究が、この分野に入るきっ

かけでした。大学院ではタンデムマス質量分析を

勉強し、その後、オランダへ留学して核酸代謝や

分子遺伝学を学びました。帰国から半年後、現在

勤務している藤田医科大学小児科へ、伊藤哲哉先

生とともに異動することになりました。伊藤先生

の異動に伴い、多くの先天代謝異常症の患者さん

も藤田医科大学病院に通院されるようになりまし

た。当時は先天代謝異常症の診療経験がある若手

小児科医はおらず、発熱や代謝不全で受診する患

者さんについて、当直医から最初に相談を受ける

立場でした。夜間や学会出張中でも、いつ連絡が

来てもすぐ対応できるよう、常に医療携帯を気に

して過ごしていたことを覚えています。

そのような救急対応から定期受診まで、実際の

患者さんの診療を通じて強く感じたのは、「日常

生活を支えること」の大切さでした。先天代謝異

常症では、毎日の食事療法や、感染症にかかった

ときの自宅での初期対応など、生活そのものが治

療になります。医学的に正しいことを説明するだ

けではなく、家族が無理なく続けられる形で伝え

ることが重要だと感じています。私自身、ちょう

ど同じ頃に２人の子育てをしていました。毎日の

献立を考えるだけでも大変なのに、タンパク質や

脂質の量を計算しながら食事療法を続けること

は、自分には到底できないと思いました。長年、

食事療法を続けておられるお母様方を本当にすご

いなぁと思って見ていましたし、今でも患者さん

やご家族から多くのことを学ばせていただいてい

ます。

治療目標の基本は、「患者さんの健やかな成長

と発達」です。そのうえで現在、特に大切だと考

えていることは、適切な治療を行いながら、家族

の負担を減らすことと、先天代謝異常症の救急対

応ができる若手医師を育てることです。食事療法

については、院内で栄養士さんと協働し、できる

だけわかりやすく、継続しやすい方法を一緒に考

えるよう心がけています。また、現在生まれてき
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た赤ちゃんが成人になるまで支援を続けるために

は、医療者側も次の世代を育てていかなければ

なりません。現在の職場に異動して12年が経ち、

今では２名の若手小児科医が先天代謝異常症を専

門的に学び、救急や重症患者さんの診療の第一線

で頑張ってくれています。希少疾患で専門医が少

ない中、次の世代へ診療を引き継いでいけること

に大きな意味を感じています。患者さんが回復

し、ご家族とともに笑顔になれる瞬間は何より嬉

しいことですが、その喜びや、ときには悲しみを

分かち合える仲間がいることの大切さも、年齢を

重ねるほど実感しています。

近年は、遺伝子治療など高度先進医療の進歩に

より、治癒に近い状態を目指せる疾患も増えてき

ました。治療後も支持療法や長期的なフォローは

引き続き必要です。一方で、新生児マススクリー

ニングはスクリーニング検査であるため、偽陽性

や、将来発症するかどうか分からない状態、成人

期まで症状が出ない可能性のある疾患なども見つ

かります。そのため、「病気かもしれない」とい

う情報が、ご家族に過度な不安や生活上の制限を

与えないよう配慮することも大切だと思っていま

す。新生児マススクリーニングとは単に病気を見

つける制度ではなく、「見つかった子どもと家族

の人生を支えていく仕組み」であるべきだと考え

ています。必要な患者さんには迅速に治療を行

い、過剰な医療や負担を減らしながら、子どもた

ちとご家族の日々の暮らしを支え、一緒に成長を

見守っていく。そのような医療を、これからも目

指していきたいと思います。



後　記
「新生児マススクリーニング（NBS）通信」No.22をお届けいたします。
今号は、新生児マススクリーニングが大きな転換期を迎える中で、行政、検査、臨床、研究、地域、

そして患者家族の立場から、NBSの現在地とこれからの課題を考える内容となりました。対象疾患の
拡大が進む一方で、検査精度、診療体制、遺伝カウンセリング、長期フォローアップ、患者家族への支
援など、制度を支える多くの期待と課題がより具体的に見えてきたと感じます。

巻頭言では、日本小児科学会会長の滝田順子先生より、NBSが「病気を早く見つける」ことにとど
まらず、診断を受けた子どもとご家族が適切な医療、療育、生活支援につながるための最初の入り口で
あることをお示しいただきました。NBSは、「赤ちゃんの未来への最初の贈り物」という言葉は、本事
業の原点をあらためて思い起こさせるものでした。こども家庭庁母子保健課長の田中彰子先生からは、
SCIDおよびSMAを対象とした実証事業への参加自治体が増えていることや、全国展開に向けた取り組
みをご紹介いただきました。また、厚生労働省難病対策課長の山本博之先生からは、小児慢性特定疾病
対策、医療費助成、自立支援、移行期医療、特殊ミルク提供など、診断後の生活を長く支える制度につ
いての取り組みをご紹介いただきました。

マススクリーニング研究・活動の紹介では、外部精度管理の実施状況と、タンデムマス法により発
見された患児の登録・追跡調査結果をご報告いただきました。検査の質を保つための日々の精度管理
と、発見されたお子さんの長期的な経過を把握する仕組みは、NBSの有用性を正しく評価し、より良
い制度につなげるための重要な基盤であることを改めて再認識できました。また、遺伝カウンセリング
に関するご寄稿では、拡大NBSに伴って生じる不安や不確実性に対し、家族に寄り添いながら情報提
供と心理社会的支援を行うことの大切さを教えていただきました。脂肪酸代謝異常症国際ネットワーク

（INFORM）会議の報告における、「できないこと」より「できること」に目を向けるというメッセージ
は、疾患をもつ子どもたちの生活を支えるうえでとても大切な視点であると感じました。一方、特殊ミ
ルクの供給体制については、治療に不可欠なものでありながら、企業の社会貢献に大きく依存している
現状が示され、現状に対する強い危機感を共有していただきました。持続可能な制度設計の必要性を考
えさせられます。

拡大スクリーニングに向けた取り組みとしては、こども家庭庁からは実証事業の進捗状況のご報告や、
SMA患児により早く治療を届けるための医療体制についてのご寄稿、SCIDの実証事業進捗のご報告、
副腎白質ジストロフィーのスクリーニングから見えてきた検査・診療体制の現状と課題をご報告いただ
きました。さらに、各地区のNBSの現状と課題として、東北地区新生児マススクリーニングコンソー
シアム、沖縄県における拡大スクリーニング公費化、宮城県教習衛生協会での災害に強い検査室を目指
したBCPの取り組みをご紹介いただきました。地域ごとの工夫や課題は、全国でも共有できる内容で
大変参考になりました。

本号でも、患者家族の皆さまから貴重なご寄稿をいただきました。ムコネットTwinkle Daysの中井
まりさんからは、ムコ多糖症の診断、治療、そしてNBS拡大への願いについて、長年の歩みとともに
ご紹介いただきました。愛知県のN.R.さんからは、新生児マススクリーニングをきっかけに診断を受け
たご家族の経験を、当時の心境や現在までの日々の生活への思いとともに共有いただきました。また、
日本メープルシロップ尿症の会の藤原和子さん、MSUD患者で娘さんの栗山可菜子さんからは、これ
まで食事療法に向き合ってこられた様子や新しい治療法を切望するお気持ちをご寄稿いただきました。
皆さまの率直な言葉は、制度や医療を考える私たちにとって何より大切なメッセージであり、心より感
謝申し上げます。

今回のリレーエッセイは、いつも頼もしい中島葉子先生にご寄稿いただきました。NBSで見つけた
命を、その後どのように支えていくのか、そして次の世代へ医療をどうつないでいくのかを考えさせら
れる温かい内容でした。次のバトンがどなたに繋がるのか、楽しみにしています。



新生児マススクリーニング通信 No.22

発行日　2026年７月10日
発行者　一般社団法人日本マススクリーニング学会
　　　　（理事長　但馬 剛）
学会事務局　〒104-0033 東京都中央区新川一丁目28番23号
　　　　東京ダイヤビルディング５号館９階　
　　　　〈TEL〉03 6367 6224　〈FAX〉03 6367 6235
編集部　新生児マススクリーニング通信編集部
　　　　（日本マススクリーニング学会事務局内）
　　　　〈E-mail〉newsletter-nbs@jsms.gr.jp
印刷所　有限会社 ナガサコ印刷
　　　　〒693 0046 島根県出雲市下横町350
　　　　〈TEL〉0853 28 2408 　〈FAX〉0853 28 2401






