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～关于新的新生儿整体筛查～ 

 

新生儿整体筛查是针对那些如不尽早发现及时处理，就会危及患儿生命的疾病实施筛查， 

以达到在出现症状前早发现早预防的目的 。如今，日本已经开始针对20种先天性疾病实施

筛查，对于其他疾病也在不断进行研究。 

此次，针对严重联合免疫缺陷病及溶酶体病（庞贝氏症、法布瑞氏症、黏多糖贮积症I 

型、II型、肾上腺脑白质营养不良（ALD）) 、脊髓性肌萎缩症实施筛查的研究已然开始。

脑白质营养不良等部分疾病仅以男童作为筛查对象。 

 

严重联合免疫缺陷病是指由于先天性免疫异常，导致身体无法抵抗病原体，反复出现感染，

甚至可能致死的疾病。此类疾病危及生命安全，但如若可以尽早发现，接受骨髓移植等治疗，

便可以让患儿有更大的希望重获健康。 

 

溶酶体病是分解无用脂质和糖分等物质的酵素不能充分发挥作用，导致应该被分解的物质贮

积在细胞内的疾病的总称，患病后身体各个部位会有异常物质贮积并显现出症状。如能在出

生后尽早发现疾病，并通过酵素补充疗法等接受治疗，便可抑制症状恶化，因此爱知县开始

对庞贝氏症、法布瑞氏症、黏多糖贮积症I型、II型实施筛查。 

 

·庞贝氏症：会带来先天性的肌肉功能障碍。最为严重的“婴儿型”会从婴儿期开始出现

因心脏肥大及肌肉力量下降而导致呼吸困难的症状，届时将需要使用人工呼吸机，严重者可

能会因心力衰竭致死。“迟发型”则会在幼儿期或幼儿期以后出现肌肉力量下降等症状。婴儿

型较迟发型更加罕见，如果通过整体筛查尽早发现并立刻治疗，便可以阻止或延缓病情发展。

筛查中也有可能发现无需立刻治疗的迟发型庞贝氏症。 

 

·法布瑞氏症：异常物质贮积在全身的血管，引发手脚疼痛、肾脏、心脏、脑血管和眼部

病变等症状的疾病。作为性染色体遗传病，男性会在儿童期发病，而女性主要是在成人期以

后显现症状。由于症状要在5、6岁以后出现，因此即便在整体筛查时发现，也不会立刻开

始治疗，而是会谨慎地对病情进行观察，再决定治疗开始时期。对于女童来说，即便在整体

筛查时检查结果正常，也有可能在青春期～成人期以后发病，所以不作为筛查对象。此疾病

可以采用酵素补充疗法治疗，对于部分患者来说，通过口服药也可能会达到同样效果。 

 

 

·黏多糖贮积症I型、II型：是因全身贮积黏多糖这种异常物质，引发中耳炎、关节挛缩

强直、容貌特异、白内障（Ⅱ型未发现）、呼吸障碍、心脏瓣膜病、生长发育障碍等的进行

性疾病。Ⅰ型无性别差异，但II型为性染色体遗传病，基本上只有男童会发病。早期发

现，通过酵素补充疗法治疗或进行骨髓移植，有望起到阻止病情恶化的效果。通过整体筛

查，可以实现早期诊断/早期治疗，而到成人期以后才会发病的轻症也有可能被发现。 

 

肾上腺脑白质营养不良（ALD）：是过氧化物酶体病的一种，基本上只有男童会发病。现已

明确几种疾病类型，其中严重的儿童脑型，会引发脑部等神经细胞、神经纤维变性，导致提

供人体所需荷尔蒙的肾上腺出现问题，令智力下降、行动异常、运动能力和视力下降等病症

迅速恶化。如不接受治疗，则发现症状后只过1-2年就会卧床不起。但若能在发病早期接受

骨髓移植等治疗，则可以预防/减轻症状。若等出现症状后再行检查、诊断，则会导致病情

恶化，所以新的新生儿整体筛查会提前对此进行诊断，并定期进行MRI检查，以确认有无发

病。但是，本病症并非诊断后一定会出现异常。女童不作为筛查对象。 

 

脊髓性肌萎缩症是由于位于脊骨骨髓处的驱动身体活动的神经细胞变性，导致肌肉萎缩及肌

力进行性下降的疾病。表现为躯干、手臂、腿部的肌无力和肌萎缩。根据症状显现的年龄及

后续的发展情况，分为Ⅰ型、Ⅱ型、Ⅲ型和Ⅳ型。I型会在出生后约6个月内出现症状，没

有支撑就无法坐起，哺乳和吃饭吞咽困难，呼吸也很困难。为挽救生命，很多患者需要佩戴

人工呼吸器，或插管向胃部注入营养液。基因治疗等新型治疗药物正在开发，通过及早诊断

病情并进行治疗，有可能能进一步预防/减轻症状。 

 

本检查已在海外普遍实施，挽救了众多生命。 

本检查并非由国家或地方自治体实施的检查，而是由藤田医科大学/名古屋大学实施的一项

临床研究。是否接受检查完全自愿，绝不强制。另外，按照检查系统的设计，无法仅对特定

疾病进行检查。 

 

研究参加者的利益与研究者/企业的利益有可能相悖（冲突）的状态被称为利益冲突关系。本

研究的研究分担者夏目淳为依靠爱知县捐款运营的名古屋大学大学院医学系研究科残疾儿童

（人）医疗学捐赠基金讲座的教员，与爱知县存在利益冲突关系。但是，本研究不使用爱知

县提供的捐款，且爱知县对于本研究的研究计划书等的起草、制作及包括数据统计解析在内

的评价等一概不介入。 

 

 



あ检查费用  

检查所需费用需自行负担。关于费用详情，请咨询出生医疗机构。 

 

 检查的方法/结果的联络方式  

医疗机构会在实施现行整体筛查的同时，从足底采集非常少量的血液，之后将采集到的血液

送至公益财团法人爱知县健康增进振兴事业团进行检查。 

本检查不会造成危险。 

医疗机构的主治医生会向您说明检查结果。检查结果正常的情况下，不同医疗机构的结果说

明方法/时间会有所不同，敬请确认。检查结果疑似异常的情况下，我们会立刻通过采血的医

疗机构与您取得联系。需要精密检查时，请按照此前实施检查的医疗机构等的主治医生的指

示，迅速到精密检查机构接受诊察。 

 

 注意事项  

我们不会将为实施检查所掌握的个人信息用于本检查以外的目的。我们可能会将采集到滤纸

上的血液以无法识别特定个人的形式加以保存，并应用于新的新生儿整体筛查研究。从检查

的性质来讲，即便在本检查中未发现异常，也不能完全断定没有疾病。 

 

本检查是由藤田医科大学/名古屋大学实施的临床研究。为提高检查精度，改良检查方法，我

们可能会在检查结束后使用到检体，或在学会等场合发表检查结果。届时，我们会充分考虑

个人信息安全问题，以无法识别特定个人的形式加以利用。即使您不同意参加本研究，也不

会造成任何不利影响。即使一旦同意，亦可随时撤回决定。本研究已经获得藤田医科大学/名

古屋大学医学部附属医院伦理委员会的批准。 

 

联系方式：公益财团法人爱知县健康增进振兴事业团代谢异常检查室 

邮政编码 466-0047  名古屋市昭和区永金町一丁目一番地 

（电话052-871-1877、传真052-882-2963） 

 

 

 

 

 

 

 



同意书 

 

研究负责人: 藤田医科大学医学部儿科伊藤哲哉先生 

 

本人已经阅读“新生儿整体筛查对象疾病扩大的相关研究”的相关说明材料， 

对于下述项目已充分理解（请从下述文章中，勾选您已阅读并理解的项目）。 

 

□ 本研究的目的、意义、实施方法、可预测危险。 

□ 自行负担检查费用。 

□ 即使不参加本研究，也不会对今后的诊疗造成不利影响。 

□ 选择同意后，亦可随时取消决定。 

□ 个人信息保护会得到充分重视。 

□ 结果的通知方法。 

□ 检查结束后试验样本的保存/使用方针。 

 

您是否同意参加本研究，接受新的整体筛查？ 

 

□是 □否 

 

   年    月    日 

姓名(监护人)                                  (关系      )  

 

住    址                                 

 

出生医疗机构名称                               
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同意撤回书 

  

研究负责人：藤田医科大学医学部儿科伊藤哲哉先生 

 

研究课题名称：关于“新生儿整体筛查对象疾病扩大的相关研究” 

本人决定撤回参加此项研究的同意书。 

 

    年    月    日 

 

分娩日期          年      月     日   

 

姓名（监护人）                           

 

住 址                                    
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