
            先天性代謝異常等検査実施要領 

 

第１ 目的 

  フェニールケトン尿症等の先天性代謝異常及び先天性甲状腺機能低下症は、放置 

 すると知的障害などの症状をきたし、また、先天性副腎過形成症については、死亡  

 その他の障害を引き起こすため、新生児について血液によるマススクリーニング検  

 査を行い、異常を早期に発見することにより、後の治療とあいまって障害の発現を  

 防止することを目的とする。 

 

第２ 検査対象疾患 

 検査の対象となる疾患は、以下の各号に定めるものとする。 

１ 平成３０年３月３０日付け子母発０３３０第２号「先天性代謝異常等検査の実

施について」（以下、「厚生労働省通知」という。）の別紙別表に定める疾病 

２ ライソゾーム病（ＬＳＤ）、重症複合免疫不全症（ＳＣＩＤ）及び脊髄性筋萎

縮症（ＳＭＡ）の３疾病（以下、「拡大スクリーニング検査対象疾病」という。） 

 

第３ 検査対象者 

  検査対象者は、熊本県内で出生した新生児（保護者が熊本市内に居住地している 

新生児を除く）で、保護者がこの検査を希望したものとする。 

 

第４ 検査機関 

  検査は、ＫＭバイオロジクス株式会社（以下、「ＫＭＢ」という。）に委託して行

うものとする。 

 

第５ 検査の実施等 

 １ 保護者が検査を希望する場合は、別添「先天性代謝異常等検査申込書兼同意書」 

  を医療機関及び助産施設（以下「医療機関等」という。）に提出するものとする。 

 ２ 医療機関等は、日齢４～６日の新生児から、新生児スクリーニング用の採血ろ  

  紙（ＫＭＢから送付）の円の４つを満たすように血液を採取することとするが、

主治医が必要と認めるときは、出生後４日に満たない新生児から採血をすること

ができる。ただしこの場合も、日齢４～６日に再度採血をすることとする。  

   この際、円を埋めるか、あるいは円周を越す位の十分な採血が必要である。  

   なお、２，０００ｇ未満で生まれた場合は、生後１か月、体重が２，５００g 

  に達した時期又は医療機関等を退院する時期のいずれか早い時点で改めて再度採 

  血するものとする。 

 ３ 採血された血液検体（以下「検体」という。）は、直射日光を避け、自然乾燥し  

  た後に、所定の封筒（ＫＭＢから送付）を用い、採血後早い時期に、できれば採  

  血当日にＫＭＢあて送付するものとする。 

 ４ ＫＭＢにおいては、送付された検体の検査を下記の方法により速やかに行う。 



（１）第２の１に定める検査対象疾病 

   厚生労働省通知の別紙別表に定める検査方法  

（２）第２の２に定める検査対象疾病 

   一般社団法人日本小児先進治療協議会（以下、「協議会」という。）が検査  

機関に指示する検査方法 

 ５ 検査の終了後、ＫＭＢは、その結果を速やかに当該医療機関に通知するもの  

とする。 

   なお、採血不備などで検査不能な検体である場合は、その旨を当該医療機関等 

  長あてに所定の通知により再採血を求めるものとする。  

   再採血は、原則として第１回の採血をした医師に依頼すべきであるが、里帰り  

  分娩などで第１回採血を行った医師のもとに被検者が行けない場合には、管内保  

  健所の協力を得て、適当な医師により再採血のうえ、前記取扱いにより、ＫＭＢ 

に送付するものとする。 

 ６ ＫＭＢは再採血の結果通知についても前記同様とする。  

 ７ ＫＭＢは、異常あるいは異常の疑いのある被検者が判明した場合、速やかに熊

本県健康福祉部子ども・障がい福祉局子ども未来課（以下「子ども未来課」とい

う。）及び医療機関等にその旨を連絡するものとする。 

   子ども未来課及び医療機関等は被検者が早期治療に繋がるよう、保護者に対し 

  て専門医療機関である熊本大学医学部附属病院へ受診するよう勧奨するものとす  

  る。 

   また、子ども未来課は熊本大学医学部附属病院から被検者の受診結果について

報告を受けるものとする。 

   熊本大学医学部附属病院から被検者の受診結果の報告がない場合は、保健所の

協力を得て保護者に連絡し、受診を勧奨するものとする。 

 ８ 保健所は必要に応じて、患者とその家族の相談支援に当たるものとする。   

 ９ ＫＭＢは各月の検査件数及び検査結果を翌月１５日までに県知事に報告するも

のとする。 

   また、検査後の検体は５年間保存しておくこととする。 

 

第６ 拡大スクリーニング検査対象疾病の検査の実施等  

  第５の規定にかかわらず、拡大スクリーニング検査対象疾病の検査の実施並びに

この要領に定める以外の検査の実施に関して必要な対応については、協議会から

検査機関に指示する要領により行うものとする。 

 

第７ 精度管理の実施 

  知事は本事業の検査精度の維持向上を図るため、第２の１に定める検査対象疾病

の検査に関する精度試験等を NPO タンデムマス・スクリーニング普及協会に委託し

て行い、その結果に基づき関係者に対し、必要な指導を行うものとする。  

 



第８ 経費 

  本事業にかかる検査費用等の負担は、以下のとおりとする。  

 １ 第２の１定める検査対象疾病の検査費用は、県が負担する  

 ２ 第２の２に定める検査対象疾病の検査費用は、一部県が負担し、その残りを保

護者の負担とする。 

 ３ 検査にかかる採血料その他の事務手数料等は、保護者の負担とする。  

 

（附 則） 

この要領は、昭和５２年１０月１日から実施する。  

（附 則） 

この要領は、昭和５５年１月１日から実施する。  

（附 則） 

この要領は、昭和５５年７月１４日から施行し、昭和５５年４月１日から適用する。  

（附 則） 

この要領は、昭和５９年４月４日から施行し、昭和５９年４月１日から適用する。 

（附 則） 

この要領は、昭和６３年１１月２５日から施行し、昭和６４年１月１日から適用する。  

（附 則） 

この要領は、平成４年９月８日から施行し、平成４年９月１日から適用する。  

（附 則） 

この要領は、平成６年４月１８日から施行し、平成５年６月２２日から適用する。  

（附 則） 

この要領は、平成２４年４月１日から施行する。 

（附 則） 

この要領は、平成２５年４月１日から施行する。  

（附 則） 

この要領は、平成２６年４月１日から施行する。  

（附 則） 

この要領は、平成２９年１１月１日から施行する。  

（附 則） 

この要領は、平成３０年４月１日から施行する。  

（附 則） 

この要領は、令和４年４月１日から施行する。  


