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　新生児マススクリーニング検査が1977年に，全国で正式に導入されてから48年が経過し，初期に

診断された児はすでに壮年期を超えようとしています．大勢の子どもたちが早期に診断され，治療

を開始・継続し，一昔前には考えられなかった社会生活のできる成人期を迎え充実した毎日を送っ

ています．

　わが国の新生児マススクリーニング検査は，当初はGuthrie法により先天代謝異常症5疾患で開始

され，内分泌2疾患が加わりました．近年の医学の進歩により早期の診断や治療が可能な疾患が増

え，タンデムマススクリーニング法など新たな検査法の導入も行われ，現在，全国では20疾患が対

象となっています．長らく明確な法的根拠がなく行われていたこの事業も，2018年に成育基本法が

制定され，2021年に成育医療等の提供に関する施策に関する基本的な事項のなかで「新生児へのマ

ススクリーニング検査」の実施により先天性代謝異常等を早期に発見し，その後の治療や生活指導

等につなげるなど，先天性代謝異常等への対応を推進することが記されました．さらに，こども家

庭庁の設立もあり新たな疾患への適応が加速し，神経疾患である脊髄性筋萎縮症（SMA）や原発性

免疫不全症である重症複合免疫不全症（SCID）にも実証事業の形で予算が計上されるなど，新生児

マススクリーニングは大きな変革の時期を迎えています．

　本特集は，第Ⅰ章で新生児マススクリーニング総論として，今までの歴史や対象疾患，検査法，

対象疾患全体に必要な遺伝カウンセリングや自治体での取り組みの実際について，第Ⅱ章では，対

象疾患の病態生理や診断方法，治療法，予後に加え，新生児マススクリーニング検査における注意

事項や偽陽性・偽陰性について症例も交えて解説しています．さらには，第Ⅲ章として，検査法や

疾患だけでなく，倫理面や社会的なあり方から新生児マススクリーニングの今後の在り方を考えて

いく構成となっています．

　新生児マススクリーニング開始からもうすぐ半世紀を迎える今，新生児マススクリーニングのこ

れまでを振り返るとともに，これからを考える，日本の未来を担う子どもたちのためになる一冊に

なることを祈っています．

　最後に，本特集では大変ご多忙な第一線でご活躍中の先生方にご執筆の労をお取りいただきまし

た．このような素晴らしい内容の特集になりましたのは，ひとえに先生方のご協力の賜物と心より

感謝申し上げます．
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