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新生児マススクリーニングとは？ 

 最近「タンデムマス」という言葉をよく聞きます。タンデムマスは新生児マススクリーニング

の新しい検査法のことです。最初にその歴史と概要についてお話しします。 

 

 ご存知のように、新生児マススクリーニングとは、知らずに放置するとやがて障害の出てくる

ような生まれつきの代謝異常症を発症前に見つけて、障害の発生を予防する公的事業のことです。

1934 年にフェニルケトン尿症が発見され、

1953 年に食事療法でフェニルケトン尿症の子

の知的障害を防いだことが報告されました。

ついで 1963 年に、新生児の血液ろ紙を使って

生まれつきの代謝異常の有無を簡単に判定で

きる「ガスリーテスト」が開発されました。

当時としては画期的な出来事でした。わが国

でも、1977 年から新生児マススクリーニング

が全国的に開始されました。 

 タンデムマス法は、1990 年代の前半に米国

で開発され、2000 年頃から世界的に注目され

るようになりました。わが国では 1997 年から

福井大学で試験研究が行われ、2004年から厚労省研究班が発足して、タンデムマスの効果の検証、

整備すべき体制について研究されました。そして 2011 年、研究班発足 8年目に、厚労省母子保健

課長通達が出され、現在ガスリーテストに代わってタンデムマス導入が全国に広がっています。 

 

タンデムマスとは？ 

 タンデムマスとは、正式にはタンデム型質

量分析計といいます。質量分析計が直列に 2

つ並んだ構造の分析機器です。血液ろ紙から

直径 3 mm のディスクを打ち抜き、その抽出液

をこの機械にかけると、生体試料中の粒子は

イオン化して中を飛びますが、衝突室でガス

粒子に衝突して断片化し、第２マスに飛び込

んでゆきます。断片化する前の分子の質量数

によって何かを同定し、断片イオンの電気的

強度で定量します。日本で普及しているマス

スクリーニングに使われているタンデムマス



機器は現在３種類あります。 

 

ガスリーテストとタンデムマス法の違い 

 これまでのガスリーテストとタンデムマスはどうちがうのでしょうか。ガスリーテストでは、

寒天培地の上の枯草菌の増殖の輪の大きさで

アミノ酸濃度を推定するという半定量法です。

一方、タンデムマス法の測定値は電気的強度

ですから、より正確で偽陽性例が少なくなり

ます。そしてガスリーテストでは一つの病気

に一つの検査をセットする必要がありました

が、タンデムマス法では 1回の分析で多数の

病気をスクリーニングできます。検査体制を

うまく配置すればランニングコストもあまり

変わらないのです。 

 

拡大スクリーニングとは 

 最近までわが国では６疾患を対象にスクリーニングが行われてきました。タンデムマスが導入

されると、これまでのアミノ酸代謝異常症３疾患を含む 20 数種類以上の病気がスクリーニングで

きます。これを「拡大スクリーニング」といいます。ただ、ガラクトース血症、副腎過形成症、

甲状腺機能低下症の３つの病気はタンデムマスで検査できませんので、これまでと同様の方法で

検査しなければなりません。 

 

タンデムマスによる発見頻度 

 日本でタンデムマスを導入すると、従来の

アミノ酸血症に加えて、尿素回路異常症、有

機酸代謝異常症、および脂肪酸代謝異常症が

見つかるようになります。これらの病気の中

には、ふだん正常と変わらぬ生活をしていた

のに、感染などのストレスを契機に急に症状

が出て、後遺症を残したり突然死するような

病気もあります。 

 これまでのパイロットスタディで、計 195

万人の赤ちゃんを検査して 215 人の患者が見

つかり、発見頻度は約１万人に１人と推定さ

れています。欧米では４～５千人に１人です

から、日本での疾患頻度は諸外国に比べて低

い傾向があります。 

 日本で頻度の高い病気は、プロピオン酸血

症：4.5 万人に 1人、フェニルケトン尿症：5.3

万人に 1人、メチルマロン酸血症と中鎖アシ

ル-CoA 脱水素酵素 MCAD 欠損症がそれぞれ 11

万に 1人という頻度でした。日本人には軽症

型プロピオン酸血症が多いことがわかりまし

たが、治療すべきかどうかについてはまだ結

論が出ていません。 

 

タンデムマス導入を機に検討したいいくつかの課題 

 最後に、新生児マススクリーニングの課題のいくつかをあげさせていただきます。 

 １番目に診療支援体制の整備があげられます。多くの対象疾患は何十万人に 1人という超稀少

疾患です。しかし日本のどこでいつ患者さんが出るかわかりません。現場では戸惑うこともある

でしょう。どこで発生しても、気軽に相談できる窓口、専門機関へのネットワークに簡単にアク

セスできる体制を作る必要があると思います. 



 ２番目に、患者の長期追跡体制の整備です。現在マススクリーニングは自治体の管理下にあり

ます。このため患者の長期予後が把握できない状態にあるのです。マススクリーニングが社会の

役に立っているかどうかを評価するためには、発見された患者の長期追跡体制が必要になります。

各自治体では少数でも全国の患者情報を集めれば相当数になりますので、診療状況のチェック、

新しい治療法の開発、および患者 QOL 向上にも役立ちます。 

 ３番目は、カウンセリングの充実です。マススクリーニングでは「偽陽性」が出ると家族を混

乱させることがあります。また聞いたことのないような病名の告知によって、家族に過度の精神

的ストレスを与えることもあります。遺伝相

談の必要なこともあります。カウンセリング

のできるスタッフの教育、カウンセラーの関

与などが必要となるでしょう。 

 ４番目は、精度管理体制です。タンデムマ

スは精密分析機器ですから測定値の精度管理

はより重要になります。それ以外に、赤ちゃ

んの検体が適正に検査施設に送られているか、

陽性者が医療機関を受診し適正な診療を受け

ているか、などについても第三者機関による

チェック体制を整備する必要があるでしょう。 

 ５番目に、患者の QOL 向上があげられます。

患者会との交流を通じて、患者家族の生の声に耳を傾け、行政サービスの向上、治療法の改良に

役立てる必要があります。また病気に関する情報提供の場の提供は患者家族を勇気づけることに

なるでしょう。 

 ６番目に患者の成人後の支援の問題があります。マススクリーニングで発見された小児は成人

して職業を持ち、結婚年齢に達する人が多くなっています。しかし現在の制度では、成人後には

ふつうの保険診療となり、毎月数万円の自己負担が発生します。通常の病気とちがい生涯にわた

って治療を続ける病気が多いので、大変な負担です。成人後も安心して医療を受けられるよう制

度を改善する必要があります。 

 最後に、検査体制の効率化も考える必要があります。つまりマススクリーニングが始まった頃

に比べて、少子化が急速に進行し、検査機関当たりの赤ちゃんの数も激減しています。タンデム

マスは高価な機器でメンテナンスも費用がかかりますので、1台で多数の検査ができるようにす

れば、検査コストも安くなりますし、精度管理の面でも有利になります。 

 

 「病気になった人を治療すること」は医療の基本的な考え方です。しかしマススクリーニング

は、「病気になってない人を発病させない」という考え方です。小児の病気は「治療よりも予防」

の大切な病気が多くあります。知らずに放置されたために、これから歩む長い人生を、心身障害

という足かせを背負って生きる小児を減らすという視点が、必要ではないでしょうか。 
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