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① 研究課題名 希少疾患に対する付加新生児スクリーニング検査 

② 対象者及び対象期間、過去の研究課題名と研究責任者 

2020 年 9 月 1 日以降に新潟県内の産科医療機関で出生した新生児が対象となります。こ

のうち、9 月 1 日から 9 月 30 日までは、「新潟県先天性代謝異常等検査」に使用したろ紙血

の保管に同意いただいた方が対象となります。また、10 月 1 日からは、「一般社団法人新潟

小児希少疾患協会」の「希少疾患に対する付加新生児スクリーニング検査」に同意いただいた

方が対象となります。 

③ 概要 

「希少疾患に対する付加新生児スクリーニング検査」は、赤ちゃんに生まれつきの病気がな

いか調べる検査です。現在、赤ちゃん全員に行われている新生児マススクリーニング検査だけ

では調べられない病気について、追加の検査が行われます。 

本研究では、この検査から得られる情報をもとに、「希少疾患に対する付加新生児スクリー

ニング検査」の正確性を確認します。また、ひとつひとつはまれな病気なので、通常の診療で

は診断が非常に難しいのですが、この検査を通じて早期に発見され、適切な時期に治療を開始

された患者さんについて、診療記録をもとに臨床経過を検討することで、医療への貢献を目指

します。 

④ 申請番号          ４第 22号 

⑤ 研究の目的・意義 

「希少疾患に対する付加新生児スクリーニング検査」の正確性

を維持するとともに、生まれつきのまれな病気について医学的

知見を蓄積することで、患者さんや社会に還元することができ

ます。 

⑥ 研究期間 倫理審査委員会承認日から２０２５年８月３１日まで 

⑦ 情報の利用目的及び利

用方法（他の機関へ提

供される場合はその方

法を含む。） 

「希少疾患に対する付加新生児スクリーニング検査」から分か

った測定値や診断などを利用させていただきます。使用するデ

ータは個人が特定されないように匿名化を行います。研究の成

果は、学会や専門誌などの発表に使用される場合がありますが、

名前など個人が特定できるような情報が公表されることはあり

ません。 

⑧ 利用または提供する情

報の項目 
血液検査結果、診断名、治療内容など 

⑨ 利用する者の範囲 新潟大学 小児科 齋藤昭彦、長崎啓祐、入月浩美、小貫孝則 

⑩ 試料・情報の管理につ

いて責任を有する者 
新潟大学 小児科 長崎啓祐 

⑪ お問い合わせ先 
電話 025-757-5566 

担当者 小菅 直人  金山 哲也 
 


