
検査に関すること、申し込みについての詳細は、
出産予定の産科医療機関にお尋ねください。

検査方法 検査申し込み先
　新生児スクリーニング検査とは、生
まれつき特定の酵素が欠損、あるいは
特定のホルモンが不足することなどで、
知的障害や身体の発育に障害を起こす
先天性の疾患等を早期発見するための
検査です。

　生まれて4～6日目の赤ちゃんのかかとか
ら少量の血液を採取し、新生児スクリーニ
ングセンターで検査します。新生児マスス
クリーニング検査は、公費検査とその他の
疾病（ライソゾーム病など）を検査する拡大
検査があります。

　出産予定の産科医療機関
（分娩取扱施設、産院、助
産院）に申し込みをしてく
ださい。

検査内容

生まれてすぐに
指定難病の検査ができます
※指定難病は、ライソゾーム病、重症複合免疫不全症、脊髄性筋萎縮症

早期発見で
治療が可能に！

大切な赤ちゃんへ
お父さん、お母さんから
最初のプレゼント

パパママになる皆さまへ

parents
　子どもの健やかな成長を願う気持ちは、どの家庭も変わりありません。しか
し、もしわが子に難病を発症するリスクがあったとしたらどうでしょう。今は、
公費で行われている先天性代謝異常等検査に加え、国指定の難病「ライソゾーム
病、重症複合免疫不全症、脊髄性筋萎縮症」の拡大スクリーニング検査が、出生時
に採取するわずかな血液（血液ろ紙）でできるようになりました。早期発見、早期
治療で赤ちゃんの発症、重症化予防につなげるために検査を受けましょう。

ＫＭバイオロジクス
マタニティサイト

重症複合免疫不全症（SCID）とは 脊髄性筋萎縮症（SMA）とは
　生まれつきの免疫系の異常により、血液中のＴ
リンパ球がほとんど存在せず、抗体をつくるＢリ
ンパ球も機能しなくなることで、病原体から体を
守ることができず感染症を繰り返してしまう病気
です。

主な症状

全身の筋力低下が原因で、首が座ら
ない、支えなしで歩けないなど、運
動発達に遅れがみられることがあり
ます。重症型の場合、乳児期に発達
が止まり、哺乳困難、呼吸困難、嚥
下困難などを起こし、呼吸のサポー
トを行わない場合、多くの方が2歳
までに亡くなるといわれています。

主な症状

乳児期早期に、肺炎、敗血症、胃
腸炎などの重篤な感染症を繰り返
すことがあり、診断が遅れて適切
な治療を受けられないまま亡くな
る場合もあります。また、生ワク
チンを接種してしまうと、命にか
かわる重篤な副反応を引き起こす
可能性があります。

　生まれつき筋肉を動かすために必要なタンパク
質を十分に産生することができないため、脊髄の
運動神経細胞が変性し、進行性の筋力低下、筋萎
縮を引き起こしてしまう病気です。

• 肺炎、下痢
• 口腔内カンジダ
• 中耳炎、敗血症
• 生ワクチン
　（ロタウイルスワクチン、
　BCGワクチンなど）による
　重篤な副反応

• 成長障害
• 皮膚疾患

主な
症状

全身に
現れやすい
症状

• 弱い泣き声
• 哺乳困難
• 呼吸困難
• 嚥下困難

• 四肢や体幹の
　筋力低下
• 成長の遅れ

主な
症状

全身に
現れやすい
症状


