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【本研究のポイント】 

・日本国内で 2025 年 3 月までに TREC/KREC 新生児マススクリーニングを受けた新

生児全 1,380,634 人を解析しました。 

 

・重症複合免疫不全症（SCID）15 人・B 細胞欠損症（BCD）16 人を含む先天性免疫異常

症 40 人を診断し、39 人（98％）が生存していました。SCID の 15 人は全員が生存し、

14 人は根治治療である造血細胞移植によって持続的な生着が得られ、ADA 欠損症の 1

人も酵素補充療法を受けて生存しています。また、BCDの16人も、感染症を起こす前に

免疫グロブリン補充療法を開始できました。早期発見から適切な治療につなげる意義が

示されました。 

 

・こども家庭庁による公費補助の実証事業の開始後、事業対象地域の受検率は77.1％か

ら 97.7％へ上昇しました。出生地域や家庭の経済状況にかかわらず検査を受けられる

体制には、国や自治体による継続的な公的支援が重要であることが示されました。 

TREC/KREC 新生児マススクリーニングが全国へ拡大、 

重症複合免疫不全症・B 細胞欠損症を早期発見・救命へ 
～全国 138 万人調査で SCID15 人全員生存、公費化で受検率上昇～ 
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【研究概要】 

名古屋大学大学院医学系研究科小児科学の村松秀城 准教授（責任著者）、若松学 

助教（研究当時）、西之園翼 医員（研究当時、筆頭著者）、防衛医科大学校小児科学の今

井耕輔 教授（責任著者）、北海道薬剤師会公衆衛生検査センターの花井潤師 技術顧問

（研究当時）、東京都予防医学協会の石毛信之 母子保健検査部長らの研究グループ

は、日本免疫不全・自己炎症学会、日本マススクリーニング学会と共同で、

TREC/KREC を用いた新しい新生児マススクリーニングの全国的な実施状況と臨床

成果を明らかにしました。 

重症複合免疫不全症（SCID）は、生まれつき免疫機能に重大な異常があり、治療を

受けなければ乳児期に重い感染症を発症して命を落とす病気ですが、感染症を発症す

る前に発見し、造血細胞移植などを行うことで根治が期待できます。TREC/KREC 検

査は、生後 5 日前後に採取するろ紙血を用いて T リンパ球や B リンパ球の産生を評価

し、SCID や X 連鎖無ガンマグロブリン血症（XLA）などの B 細胞欠損症（BCD）を早

期に発見する検査です。日本では 2017 年に愛知県で、名古屋大学らの研究グループ

が全国に先駆けて TREC 検査を開始し、2020 年以降、TREC/KREC 同時測定検査

が全国へ広がりました。海外では TREC 単独の SCID スクリーニングが主流であり、

KREC を併用した大規模な実臨床データはこれまで限られていました。 

本研究では、日本で TREC/KREC 検査を受けた 2020 年 4 月から 2025 年 3

月までの全ての新生児 1,380,634 人を解析しました。これは、KREC を含む新生児

スクリーニングとして世界最大規模の調査の一つです。869 人が専門施設へ紹介さ

れ、SCID が 15 人、XLA などの BCD が 16 人、重症 T リンパ球減少症が 9 人の計

40 人が診断されました。中央値 1 歳 6 か月時点で、40 人中 39 人（98％）が生存

し、感染症による死亡例はありませんでした。SCID と BCD の全員が治療後生存して

いました。 

さらに、2024 年にこども家庭庁による一部地域での公費補助の開始以降、補助対

象地域での受検率は 77.1％から 97.7％へ上昇しました。一方で、検査体制や判定基

準には地域差があり、標準化が今後の課題です。本研究は、赤ちゃんが生まれた地域や

家庭の経済状況に左右されず、必要な検査と治療を受けられる全国的な体制を実現す

るために、国や自治体の公的支援が不可欠であることを示すものです。 

 

本研究成果は、2026 年 8 月 17 日付で、国際原発性免疫不全症協会連合

(IAPIDS)の公式国際学術誌『Journal of Human Immunity』に掲載されました。 
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1. 背景 

新生児マススクリーニングは、生まれた直後には症状がなくても、放置すると重い障害

や死亡につながる病気を早期に見つけ、治療につなげる公衆衛生の取り組みです。 

 

重症複合免疫不全症（SCID）※1は、免疫の中心を担う T リンパ球※2や B リンパ球※3が

ほとんど働かない、最も重い先天性免疫異常症※4 の一つです。生まれた直後は元気に見

えても、適切な治療を受けなければ乳児期に重い感染症を発症し、命を落とします。一方、

重い感染症を起こす前に発見して造血細胞移植※5 を行うことで、正常な免疫機能を再構

築し、根治が期待できます。特に造血細胞移植は、生後3.5か月までに行うと救命率が高

いことが知られており、症状が出る前に発見できる新生児スクリーニングの意義は大きい

と考えられます。 

 

また、X 連鎖無ガンマグロブリン血症（XLA）を始めとする B 細胞欠損症（BCD）※6は、

抗体を作る B リンパ球が育たない病気です。母親から受け取った抗体が減少する生後 4

～6 か月頃から感染症を繰り返しますが、早期に診断して免疫グロブリン補充療法を開

始することで、重症感染症や気管支拡張症などの不可逆的な合併症を予防できます。 

 

これらの病気は、生後 5 日前後にかかとから採取する少量の血液を用いて調べること

ができます。T リンパ球が作られる際に生じる DNA 断片である TREC※7 を測定するこ

とで SCID を、B リンパ球が作られる際に生じる KREC※8を組み合わせて測定すること

で XLA などを早期に発見できます。海外では TREC を用いた SCID スクリーニングが

広く実施されていますが、KREC を組み合わせて T 細胞と B 細胞の異常を同時に調べ

た大規模な実臨床データは、これまで限られていました。 

 

日本では、2017 年に愛知県で TREC 検査が全国で初めて名古屋大学の研究グルー

プにより開始され、2020 年以降は TREC/KREC 同時測定検査が、主に保護者の自己

負担による任意検査として全国へ広がりました。さらに 2024 年度からは、こども家庭

庁による公費の実証事業が開始され、保護者の自己負担なく検査を受けられる都道府県

が急速に拡大しました。 
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本研究では、日本国内で 2025 年 3 月までに TREC/KREC 検査を受けた新生児

1,380,634 人全員を全国の検査施設から集計し、検査の実施状況、診断された病気、

治療内容、予後、公費事業による受検率の変化、検査施設間のばらつきを検証しました。 

 

2. 研究成果 

2020 年 4 月から 2025 年 3 月までに、日本国内で TREC/KREC 検査を受けた新

生児全 1,380,634 人を解析しました。これは、日本における TREC/KREC 新生児マ

ススクリーニングについて初めて全国規模で解析した研究です。また、SCID のみならず、

BCD を検出する KREC を含む新生児スクリーニングとして、世界最大規模の全国調査

の一つです。 

 

 

図 1： TREC/KREC による新生児マススクリーニングの、年度ごとの出生数に占める検

査実施児と未実施児の割合。右図は診断された疾患数。 

 

受検地域（都道府県・政令指定都市）は年々拡大し、2024 年度には国内で出生した新

生児 677,922 人のうち 572,175 人（84.4％）が TREC/KREC 検査を受けていま

した。 

 

検査を受けた新生児のうち、869 人（0.06％）が精密検査のため専門施設へ紹介され、

40人が先天性免疫異常症と診断されました。内訳は、SCIDが15人、XLAなどのBCD

が16人、重症Tリンパ球減少症が9人でした。SCIDの発見頻度は約9.2万人に1人、

XLA などの BCD は約 8.6 万人に 1 人で、これらが決して極めてまれな病気ではないこ

とも明らかになりました。 

 

追跡期間中央値 1 歳 6 か月の時点で、40 人中 39 人（98％）が生存し、感染症による

死亡例はありませんでした。特にSCIDの15人は全員が生存していました。このうち14
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人は根治を目指した造血細胞移植を受け、全例で最終的に持続的な生着が得られました。

移植時期の中央値は生後 130 日で、5 人（36％）が 3.5 か月未満に移植を受けました。

多くの症例が重い感染症にかかる前に診断できたことで、移植前から感染予防を行えた

ことも、良好な成績につながったと考えられます。残る ADA 欠損症の 1 人も酵素補充療

法を受けて生存しています。死亡した 1人はSCIDではなく、合併した先天性心疾患によ

る循環不全が死因でした。 

 

これらの結果は、SCID が無治療では致死的である一方、新生児期に発見して専門施

設で治療につなげることで、良好な予後と根治が期待できることを示しています。また、

KREC を組み合わせることで、従来の TREC 検査だけでは見つけられない XLA などの

B 細胞減少症も、症状が出る前に発見し、免疫グロブリン補充療法などの予防につなげら

れることが示されました。 

 

さらに、こども家庭庁による公費事業の開始前は、都道府県や同時に実施する任意検

査の組み合わせによって異なるものの、保護者は 1 人あたり概ね 5,000～15,000 円

を負担していました。公費事業の開始後、事業対象地域の受検率は 77.1％から 97.7％

へ大きく上昇しました。つまり、事業対象地域では、自己負担で実施されていた時期には

対象となる新生児のおよそ 4 人に 1 人が検査を受けていませんでしたが、公費補助によ

り保護者の自己負担がなくなると、ほぼすべての対象新生児が検査を受けるようになり

ました。 

 
図 2： 公費事業の開始前後における対象地域の受検率の変化。公費事業の開始を境に、

対象新生児に占める検査実施率が約 77％から 98％へ上昇した。 

 

現在の公費負担は、こども家庭庁の実証事業として参加する都道府県・指定都市のみ

で行われており、全国一律の恒久制度ではありません。そのため、出生地域によって検査

を公費で受けられるかどうかに差が残っています。本研究の結果は、公費による支援がこ

うした地域差や家庭の経済状況による受検機会の差を縮小するうえで重要であることを

示しており、今後は全国で安定して検査を継続できる恒久的な仕組みづくりが望まれま

す。 
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一方、地域や検査施設によって、使用する検査キット、判定基準、初回検査が低値だっ

た場合の再採血の方法などが異なり、専門施設への紹介率にもばらつきがみられました。

今後は、全国どこで産まれたこどもたちも同じ水準の結果が得られるよう、再採血の方法

や判定基準を標準化し、全国的な精度管理体制を整備する必要があります。 

 

3. 今後の展開 

本研究は、TREC/KREC 検査によって SCID や XLA を重い感染症の発症前、あるい

は重症化する前に発見し、適切な治療につなげられることを、全国 138 万人を超えるデ

ータで示しました。特に、無治療では乳児期に致死的となる SCID において、15 人全員

が生存し、造血細胞移植を受けた 14人全員で最終的に持続的な生着が得られたことは、

新生児マススクリーニングによる早期診断と専門的治療の意義を示す重要な成果です。

あわせて、KREC の併用により BCD を無症状のうちに 16 人発見できたことは、今後の

国際的なスクリーニング設計にも示唆を与えるものです。 

 

また、公費事業の開始後に対象地域の受検率が大きく上昇したことは、保護者の費用

負担をなくすことで、出生地域や家庭の経済状況に左右されず、ほぼすべての赤ちゃんに

検査機会を提供できることを示しています。 

 

今後は、現在の実証事業を一部の地域の一時的な取り組みにとどめず、TREC/KREC

検査を公的な新生児マススクリーニングとして恒久的に位置づけ、国と自治体が継続的

に支援する仕組みを整えることが重要です。同時に、全国どこで検査を受けても同じ水準

の結果が得られるよう、再採血の基準、カットオフ値、精密検査への紹介基準を標準化し、

全国的な外部精度管理体制を整備する必要があります。 

 

本研究成果が、全国どこで生まれた赤ちゃんも等しく検査を受け、必要な場合には速や

かに専門施設で根治的治療や感染予防を受けられる体制の実現と、TREC/KREC 検査

の公的制度への正式導入を後押しすることが期待されます。 
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【用語説明】 

※1）重症複合免疫不全症(SCID）：免疫の中心を担う T リンパ球または B リンパ球がう

まく働かず、乳児期早期から重篤な感染症を起こす最重症の先天性免疫異常症。未治療

では乳児期に致死的な経過をたどることがあるが、多くの病型では早期の造血細胞移植

により治癒が期待できる。 

※2）T リンパ球；抗原を提示する細胞と連携し、免疫反応を調整するリンパ球。 

※3）B リンパ球；抗原や T リンパ球を介した刺激により、抗体産生を行うリンパ球。 

※4）先天性免疫異常症（IEI）：生まれつき免疫系の一部が正常に働かない病気の総称。 

※5）造血細胞移植：健康な提供者の造血細胞を移植し、正常な免疫機能の回復を目指す

治療。SCID の多くの病型で根治的治療となる。 

※6）B 細胞欠損症（BCD）：B リンパ球が育たず、抗体（免疫グロブリン）を十分に作れな

いため、繰り返す細菌感染を起こす先天性免疫異常症。X 連鎖無ガンマグロブリン血症

(XLA）が代表的だが、それ以外の原因もある。早期に免疫グロブリン補充療法を開始す

ることで、重い感染症の予防が期待できる。 

※7）TREC：T リンパ球が新たに作られる際に生じる DNA の輪。値が低いと SCID な

ど T リンパ球の異常が疑われる。 

※8）KREC：B リンパ球が作られる際に生じる DNA の輪。値が低いと XLA など B リン

パ球の異常が疑われる。 
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