
オハイオ州でスクリーニングされる異常
アミノ酸代謝異常
この疾患は、食品に含まれる特定のアミノ酸を体が適切に
利用できない場合に起こります。出生後すぐから、有害な
化学物質が蓄積し、脳や他の器官に損傷を与えることがあ
ります。脳や臓器の損傷などの問題が起こることもありま
す。食事療法もしくは補助食品が、この障害の治療に役立
つことがあります。オハイオ州のプログラムでは、アルギ
ニン血症、アルギニノコハク酸血症、シトルリン血症、ホ
モシスチン尿症、高メチオニン血症、メープルシロップ尿
症、フェニルケトン尿症 (PKU)、チロシン血症 I・II・III 
型の合計9種類のスクリーニングを行います。

脂肪酸代謝異常
これには、体の中で脂肪をエネルギーに変える機能が阻害
される状態が含まれます。脂肪酸代謝異常がある赤ちゃん
は、けいれんや極度の衰弱、心臓障害、呼吸障害を起こす
ことがあります。食事療法、食事回数の増加、薬物治療に
より、症状を防ぐのに役立つ場合があります。オハイオ州
のプログラムでは、カルニチン／アシルカルニチントラン
スロカーゼ欠損症、カルニチンパルミトイルトランスフェ
ラーゼ欠損症 II 型、カルニチン取り込み欠損、グルタル
酸血症 II 型、長鎖ヒドロキシアシルCoAデヒドロゲナーゼ
欠損症、中鎖アシルCoAデヒドロゲナーゼ欠損症 (MCAD)、
短鎖アシルCoAデヒドロゲナーゼ欠損症、三機能性蛋白質欠
損症、超長鎖アシルCoAデヒドロゲナーゼ欠損症の合計9種
類の脂肪酸代謝異常がスクリーニングされます。

有機酸代謝異常
この異常を持った乳児は特定の老廃物を血液から除去する
ことができません。この場合、嘔吐、低血糖、昏睡、ある

いは死に至る可能性があります。
治療として食事療法や薬物療法を
行うことができます。オハイオ州
の新生児スクリーニング検査で
は、2-メチルブチリルCoAデヒド
ロゲナーゼ欠損症、3-ヒドロキ
シ-3-メチルグルタリルCoAリアー
ゼ欠損症、3-ケトチオラーゼ欠損
症、3-メチルクロトニルCoAカルボ
キシラーゼ欠損症、グルタル酸血
症 I 型、イソブチリルCoAデヒド
ロゲナーゼ欠損症、イソ吉草酸血
症、メチルマロン酸血症、複合CoA
カルボキシラーゼ欠損症、プロピ
オン酸血症の合計10種類の有機酸
代謝異常が対象となります。

ビオチニダーゼ欠損症 は乳児がビタミンのビオチンを適切
に利用できない場合に起きます。肌の発疹やけいれん、難
聴、知的障害は、食事に余分にビオチンを追加することによ
って防ぐことができる場合があります。

先天性副腎過形成 (CAH) は、副腎から分泌される特定のホ
ルモンが生成されないときに起こります。この状態の赤ちゃ
んは、脱水と昏睡により命の危険にさらされる場合がありま
す。女の赤ちゃんの場合は、生殖器の外見が異常になること
があります。この病気がある場合は、薬によって、命にかか
わる合併症を防ぐことができる可能性があります。

先天性甲状腺機能低下症は、乳児の体が、成長と発達の維
持に必要な甲状腺ホルモンを十分につくり出せない場合に起
こります。薬物治療により、発育上の問題や知的障害を防ぐ
のに役立つ場合があります。

嚢胞性繊維症は、肺や消化器の遺伝疾患で、再発性の肺感染
症や栄養不良状態を引き起こすことがあります。早期発見に
よって発育を助け、感染の危険性を減らすことができる場合
があります。

ガラクトース血症は、乳児の体が乳糖の一部（ガラクトー
ス）を分解できない場合に起きます。乳糖なしの特別食によ
って脳や肝臓の障害を防ぐことができる場合があります。

鎌状赤血球貧血およびその他の異常血色素症は、赤血球に
影響を及ぼす疾患です。これらの疾患によって激しい痛み、
感染症の頻発、その他重篤な問題を生じることがあり、死に
至る場合もあります。毎日抗生物質を飲むことにより、感染
やその他の問題の発生を大幅に減らすことができます。

重症複合免疫不全には、稀に発生するいくつかの重い免疫欠
損が挙げられます。この場合、赤ちゃんの身体は、感染症か
ら身体を守る特殊な細胞を作ることができません。治療を行
わないと、細菌やウイルス、真菌による感染症を起こし、命
にかかわります。治療により、感染症の危険を低減すること
ができます。
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なぜ

オハイオ州新生児スクリーニングプログラム

この検査で赤ちゃんの命を救うことができるかもしれません。

赤ちゃんにスクリーニングが必要なの？



なぜ私の赤ちゃんにスクリーニングが必要なのですか？
   •   新生児スクリーニングで、特定の問題を早期に見つけるこ 
       とができます。
   •   稀な問題を有する乳児でも、出生時には健康に見えること 
       があります。
   •   問題が見つかった場合、早期の治療により、知的障害や死 
       などの重大な問題を防ぐのに役立つ場合があります。
   •   オハイオ州の法律により、州内で生まれたすべての乳児 
       が新生児スクリーニングを受けることが義務づけられてい 
       ます。

いつどのようにして、赤ちゃんが検査されるのですか？ 
   •  退院する前に、赤ちゃんのかかとから数滴の血液を採取 
       します。
   •   この血液サンプルがオハイオ州の新生児スクリーニング 
       検査所に送られます。
   •   新生児スクリーニングは出生から24時間以上、5日以内に 
       行う必要があります。
   •   病院で出産しなかった場合には、助産師や医師、または 
       地元の保険局に連絡をして、新生児スクリーニング検査 
       の手配支援を求めてください。

赤ちゃんの検査結果はどうやってわかるのですか？ 
   •   新生児スクリーニング検査の結果は、出生病院と、乳児 
       の担当医に送られます。
   •   必要な場合に連絡がとれるよう、病院と担当医の両者に 
       対し、あなたの正しい住所と電話番号を確実に伝えてお 
       いてください。
   •   赤ちゃんの初回検診の際に、新生児スクリーニング検査 
       結果について尋ねてみてください。

赤ちゃんに追加検査が必要になった場合は？
   •   出生後24時間以内に退院した場合は、赤ちゃんの再検査 
       が必要になります。
   •   血液サンプルに問題があったために再検査が必要になる 
       場合もあります。
   •   また最初の検査で問題の可能性があることが示されたた 
       め、再検査が必要になる場合もあります。
   •   赤ちゃんの追加検査が必要な場合には、赤ちゃんの担当 
       医から連絡があります。赤ちゃんの再検査が必要な理由 
       と、次にすべきことの説明があります。
   •   赤ちゃんの追加検査が必要になった場合は、ただちに検 
       査を受けてください。

オハイオ州のスクリーニングの対象となっている疾患は
いくつありますか？
   •   オハイオ州では36種類の疾患のスクリーニングを行い 
        ます。(裏面に記載されています)
   •   オハイオ州では、March of Dimes (アメリカのボランティ 
        ア団体) が提唱する疾患すべてのスクリーニングを行っ 
        ています。

その他の問題に関するスクリーニングを受けることはで
きますか？

•	 オハイオ州で義務づけられているもの以外の新生児スクリ 
ーニング検査が受けられる場合があります。詳細は、 
National Newborn Screening and Genetics Resource 
Center (全米新生児スクリーニング・遺伝学リソースセン
ター、(512) 454-6419またはhttp://genes-r-us.uthscsa.
edu/) にお問い合わせください。

検査が終わった後、赤ちゃんの血液サンプルはどうなりま
すか？
   •   新生児スクリーニング検査のサンプルは、オハイオ州保 
        健省の検査機関に2年間保管されます。その期間を過ぎ 
        た血液サンプルは破棄されます。

新生児スクリーニングプログラムに使用した血液スポッ
トカードとはどのようなものですか？
•	新生児スクリーニング検査のサンプルは、新生児スクリー
ニングプロセスのみに使用されます。これには、初回スク
リーニング検査、確認検査、品質管理確認、方法検証、検
査方法改良のための研究、既存の検査項目に対する新しい 
検査方法の開発、新生児スクリーニング検査項目に追加を 
検討するための新たな異常の検査方法開発が含まれます。
これらの方法開発は、州の検査研究
機関や、非営利の検査研究機関で行 
われることがあります。州の機関以 
外で行われる場合には、事前に治験 
審査委員会の承認が必要になります。

お問い合わせ
   •   ご質問やご相談は、赤ちゃんの担当 
        医にお尋ねください。
   •   当局ウェブサイトをご覧ください：
        www.odh.ohio.gov/odhPrograms/	
        phl/newbrn/nbrn1.aspx.


