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　2023年11月，こども家庭庁が成育医療等基本方針に
基づき新生児マススクリーニング検査を一部拡大しまし
た。脊髄性筋萎縮症（SMA）と重症複合免疫不全症
（SCID）が対象疾患で読者の皆さんもこの2疾患につい
ては，一度は耳にされたことがあると思います。
　本特集では，この機会に新生児マススクリーニングに
ついてのあらゆる角度からエキスパートの先生方にご執
筆いただきました。
　私たちは，ごく少量血液をろ紙に浸み込ませて提出す
るだけで，対象希少疾患の情報を早期に短期間で得る
ことができます。
　本特集では，その検査法の原理，対象疾患設定の方
法，各種疾患の治療方針まで踏み込んでわかりやすくご
執筆いただきました。効率よく理解できるチャンスだと思
います。
　また，各自治体における検査法，有料で行われてい
る拡大新生児マススクリーニングなどから地域差や経済
的な問題が存在することも明らかになりました。
　新生児マススクリーニングの対象疾患に対する治療法
の進歩は目覚ましく，一方で対象疾患以外の疾患に対し
ても新たな遺伝子治療の研究開発は目まぐるしく，今後
対象疾患の変更の可能性もあります。
　本特集が，新生児マススクリーニングの現状と課題，
将来的な展望についてさまざまな視点から考えるきっか
けになれば幸いです。
 （済生会横浜市東部病院小児肝臓消化器科　乾 あやの）
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