
日本マススクリーニング学会技術部会

2025.10.27　現在

NBS検査機関別　拡大スクリーニング実施状況 検査機関数： 35

学会として、拡大スクリーニングの実施が確認できたNBS検査機関からの情報を集計した（検査委託先の情報を含む)。

項目 内訳 施設数

スクリーニング検査施設 12

事業のための法人組織を構築 12

大学 4

医療機関 6

スクリーニング検査施設自らが実施 23

民間検査機関に委託 8

他のスクリーニング検査施設に委託 4

新生児スクリーニングろ紙 25

専用ろ紙 10

対象疾患集計 施設別の対象疾患

1

使用検査キット

疾患 製品名 メーカー名 使用施設数*

PID NeoMDx レビティジャパン 16

NeoSMAAT T/K/S 積水メディカル 9

TKSneoFinder 島津ダイアグノスティクス 3

TaqMan SCID/SMA Plus Assay サーモフィッシャーサイエンティフィック 2

TREC/KREC/SMA自施設開発試薬 KMB 3

LSD NeoLSD  MSMS レビティジャパン 11

エンザプレートLSD シーメンスメディカル 12

SMA NeoMDx レビティジャパン 16

NeoSMAAT T/K/S 積水メディカル 9

TKSneoFinder 島津ダイアグノスティクス 3

TaqMan SCID/SMA Plus Assay サーモフィッシャーサイエンティフィック 2

TREC/KREC/SMA自施設開発試薬 KMB 3

*検査委託先の情報を含む

検査を実施する機関

検査に用いるろ紙血

拡大スクリーニングの実施主体
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施設数

PID 原発性免疫不全症 MPS1 ムコ多糖症Ⅰ型

SMA 脊髄性筋萎縮症 MPS2 ムコ多糖症Ⅱ型

FD ファブリー病 MPS4 ムコ多糖症Ⅳ型

PD ポンペ病 MPS6 ムコ多糖症Ⅵ型

GD ゴーシェ病 MPS7 ムコ多糖症Ⅶ型

KD クラッベ病 ALD 副腎白質ジストロフィー

ASMD 酸性スフィンゴミエリナーゼ欠損症 ADA アデノシンデアミナーゼ欠損症


