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研究課題名： 
新しい新生児マススクリーニング対象疾患群に対する前

向きパイロット研究 
 

本研究は島根大学医学部附属病院 医学研究倫理委員会の承認を受けて行って

います。 

 

研究の目的 

新生児マススクリーニングとは、知らずに放置してしまうと、いずれ神経学的な後遺症

や突然死などの重大な健康被害が生じるような病気で、かつ発症前に見つけて治療を開始

することで障がいを防げるような病気を、発症前の新生児期に見つけて予防する公的な事

業です。現在、島根県で出生した赤ちゃんは島根県の事業として 25 種類の生まれつきの

病気について検査を受けることが出来ます。一方、新しい治療法の開発により新生児マス

スクリーニングの対象に相応しい病気も増えています。またそれらの病気を赤ちゃんの時

に見つけるための検査法の開発も進んでいます。本研究では、それらの疾患の中から特に

有効であると考えている疾患について、実際に生まれた赤ちゃんを検査することを目的と

しています。 

 

研究の意義 

 今回、早期発見をしたいと考えている病気は、下記の病気です。いずれも早期発見・早期

治療が有効であると期待されています。新生児マススクリーニングとは、赤ちゃんの時、ま

だ症状が出るまえに発見し、治療を行うことで障がいを防ぐ、もしくは軽減することを目的

とするシステムです。下記の病気はそれらの有効性が期待できますが、現時点では新生児マ

ススクリーニングの対象疾患にはなっていません。医療は日々進歩しています。これらはご

く最近に最新の治療法や検査法によって新生児期にスクリーニングを行う事ができるよう

になった病気です。 

⚫ 免疫不全症（重症複合免疫不全症(SCID)、アデノシンデアミナーゼ（ADA）欠損症、

B 細胞欠損症） 

⚫ 脊髄性筋萎縮症(SMA) 

⚫ ライソゾーム病（ムコ多糖症 I 型、Ⅱ型、ポンペ病） 



⚫ 副腎白質ジストロフィー 

⚫ ホモシスチン尿症 3 型 

 

赤ちゃんへの負担や予想される利益など 

出生された赤ちゃんについては，本研究では通常行われる現行の新生児マススクリーニ

ングで使用したサンプルの余りを使いますので、新たに赤ちゃんへの負担はありません。 

対象とする病気であることが早い段階で知る事ができれば、症状が出る前に適切な治療

を開始し、障がい等を未然に防ぐことが期待できます。 

 

方法 

島根県・鳥取県で出生する新生児のうち、本研究に対して保護者の文書による同意が得

られた新生児を対象とします。検査を受けるのは赤ちゃんですが、保護者に同意をいただ

く必要があります。現時点では研究期間は2027年3月末までを予定しています。 

本研究では、通常の新生児マススクリーニングで使用される血液ろ紙（ろ紙に血液を染

みこませて乾燥させたもの）を用います。その他に赤ちゃんの生年月日や採血日、出生体

重、性別、お母さんのお名前、連絡先住所・電話番号をお知らせいただきますが、お名前

や連絡先などの個人情報は結果のご報告時のみに利用し、それ以外に使用することはあり

ません。 

本研究では、島根大学病院において上の個人情報を登録した時に、血液ろ紙を符号化（個

人情報と切り離すことです）します。符号化および対応表の作成は、島根大学医学部附属

病院難病総合治療センター検査部門内で行われ、以降の検体分析、結果解析はその符号を

用いて作業を行います。結果を報告時には前述の対応表に従い個人情報と紐付けた後に、

各研究対象者に対する報告書を作成します。作成した報告書は採血実施施設宛てに郵送し、

研究分担者もしくは研究責任者によって保護者に報告します。本研究では研究データを用

いた解析を行う場合、研究責任者および研究分担者は個人情報を切り離した情報を使用し

ます。 

また、本研究で行うスクリーニング検査で陽性となった場合であっても全ての赤ちゃん

が病気であるわけではありません。精密検査の結果、一時的な異常値である場合もありま

す。本研究では異常値が認められた場合、他の新生児マススクリーニングの対象疾患と同

様に採血医療機関を通じてもう一度血液ろ紙での採血をお願いします。2回目の検査でも高

値が続く場合には通常の新生児マススクリーニング検査と同様に精密検査が必要である旨

をお知らせします。精密検査となった場合、島根大学医学部附属病院小児科，もしくは鳥

取大学医学部附属病院に受診いただき、それらを詳しく検査させていただきます。 



研究期間は、2020年9月2日から2027年3月31日までです。 

 

情報・試料の管理 

 本研究では使用した血液ろ紙は、データ測定後、将来の新生児マススクリーニング関

連の研究のため保管することに対して保護者の同意が得られている場合は島根大学医学部

附属病院で10年間保存します。この同意が得られていない場合は、本研究以外に試料を使

うことなく、3年後に廃棄します。本研究に参加する産科施設(研究協力機関といいます)で

はその施設でうまれた赤ちゃんに関する個人情報や検査結果だけを保有します。島根大学

小児科はすべての個人情報を集約しますが、分析や情報の解析の過程は個人情報と切り離

したうえで行われるので、個人情報が漏れることはありません。検査費用の集金等の業務

は、NPO法人タンデムマス・スクリーニング普及協会に委託しますが、赤ちゃんおよびそ

の保護者のお名前、連絡先のみの情報共有を行い、検査結果等の共有は行いません。 

鳥取県の産科医療施設で出生し，本研究に参加かつ，国（こども家庭庁）の実施する「新

生児マススクリーニング検査に関する実証事業」に参加同意を行った場合は，SMAおよび

SICDのスクリーニングに関する情報（検査数値や精密検査結果などの個人が特定されない

データ）が、こども家庭庁とこども家庭庁のスクリーニング研究班（こども家庭科学研究 

但馬班）に提供されます。 

 研究によって得られた結果は専門の学会や雑誌に発表する予定ですが、その際もお子

さんやご家族の個人を識別できる情報は一切使用することはありません。個人情報は厳守

します。 

また、研究の監査のために、倫理審査委員会、その他研究機関の長の許可を得た者が研究

対象者の試料・情報を閲覧する可能性がありますが、個人情報等が外部に公表されることは

ありません。 

 

費用について 

本研究については検査の実費のご負担をお願いいたします。検査費用、お支払い方法等

については、検査を受ける医療機関までご確認ください。また、本研究にご参加いただく

事での謝礼等はありません。検査費用の集金等の業務は、NPO法人タンデムマス・スクリ

ーニング普及協会に委託します。尚，鳥取県で出生した赤ちゃんの検査費用については，

実証事業についての検査費用は鳥取県の公費でまかなわれます． 

他の外部団体から研究資金等の提供を受けていません。本研究に関する研究者の中には

対象となる疾患の治療薬を販売する企業から講演料を得たため利益相反関係にあると言え

る研究者がいますが、その事が観察の評価に影響しないように透明性をもって実施すると共に



当該研究者の利益相反は所属研究機関内の規程に従い適切に管理します。 

 

遺伝カウンセリング体制について 

病気のこと等に関して、不安に思うことや、相談したいことがある場合に備えて、島根大

学医学部附属病院および鳥取大学医学部附属病院では遺伝カウンセリングを受ける事がで

きます。ここでは、遺伝カウンセリング担当者があなたの相談を受けることが可能です。ご

希望の際はご相談ください。 

 

研究への参加方法と参加の取り消し 

研究への参加は保護者の方のお考えで決めください。参加を希望される場合は、新生児マ

ススクリーニング検査の案内に添えられている研究用の同意書に保護者の方がご署名くだ

さい。一旦同意された後で撤回することもできます。研究に参加されなかったり、同意を撤

回しても不利益が生じることはありません。 

 

同意が得られた検体の二次利用について 

島根大学では、新生児マススクリーニングの検査法の改良や開発のための研究も行ってい

ます。このような研究では、実際の 検体を用いる検討が不可欠です。そこで、「検査終了

後の検体」の使用についてご了承いただけるか、前もって保護者の方に確認しています。

「了承します」に〇をつけていただいた場合は、検査の終了後、他の研究等へ使用する可能

性のある検体として10年間島根大学で保管します。「了承しません」の場合、検体は通常の

スクリーニングと同じで3年間保管した後に破棄します。 

 

連絡先 

 本研究についてのお問い合わせは、次の連絡先にお願いします。 

研究代表者 島根大学医学部附属病院検査部・講師  小林 弘典 

連絡先： 島根大学医学部検査部 電話 ０８５３−２０−２４０９ 

 

鳥取大学医学部附属病院 研究責任者 

鳥取大学医学部附属病院・遺伝子診療科 粟野 宏之 

連絡先： 遺伝子診療科外来 0859-38-6692 

                 

研究組織 

研究代表者（研究事務局） 



小林弘典 

島根大学医学部附属病院検査部 講師 

〒693-8501 島根県出雲市塩冶町 89-1 

TEL: 0853-20-2409 

E-mail: bakki@med.shimane-u.ac.jp 

 

研究事務担当 

江角豊美 

島根大学医学部小児科 

〒693-8501 島根県出雲市塩冶町 89-1 

TEL: 0853-20-2220 

 

実施研究機関 

 

集金業務 

NPO 法人タンデムマス・スクリーニング普及協

会 
山口清次 

 

研究参加施設 施設責任者 

研究機関  

島根大学医学部附属病院 小林弘典 

鳥取大学医学部附属病院 粟野宏之 

研究協力機関  

松江市立病院 辻靖博 

松江赤十字病院 長谷川有紀 

雲南市立病院 瀬島斉 

島根県立中央病院 金井理恵 

大田市立病院 堀大介 

独立行政法人国立病院機構浜田医療センター 堀江昭好 

益田赤十字病院 中島香苗 

隠岐広域連合立隠岐病院 齊藤恭子 

家族・絆の吉岡医院 吉岡宏記 



たがしらレディース・クリニック 田頭稔弘 

マザリー産科婦人科医院 渋川敏彦 

松陽台佐藤クリニック 佐藤太聡 

江田クリニック産婦人科 江田好美 

吉野産婦人科医院 吉野和男 

医療法人アスピオス 鳥取産院 村江正始 

鎌沢マタニティークリニック 鎌沢俊二 

鳥取県立厚生病院 周防加奈 

さくらレディースクリニック田園町 上垣憲雅 

医療法人中曽産科婦人科医院 中曽庸博 

鳥取県立中央病院  田村明子 

彦名レディスライフクリニック  井庭貴浩 

母と子の長田産科婦人科クリニック 門脇浩司 

鳥取赤十字病院 木下朋絵 

 

2023 年 6 月まで 

研究協力機関 施設責任者 

社会福祉法人恩賜財団 済生会 江津総合病院 山根由夫 

町立奥出雲病院 前山昌隆 

 

2025 年 3 月まで 

研究協力機関 施設責任者 

城北産科婦人科クリニック 牧尾章 

 

 


