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表１　年度別受付数及び検査数

先 天 性 副 腎 過 形 成 症先天性甲状腺機能低下症先 天 性 代 謝 異 常 症
区　　分 検　査　数

（前年比）
初回検査不能数
 （％）検体受付数

検　査　数
（前年比）

初回検査不能数
 （％）

検体受付数
検　査　数
（前年比）

初回検査不能数
 （％）

検体受付数

７１ １７７
（９７．５４）

５５
（０．０８）

７１ ２３２
７１ １７８
（９７．５４）

５７
（０．０８）

７１ ２３５
７１ １４１
（９７．５４）

８６
（０．１２）

７１ ２２７１６　年　度

７２ ９７２
（９８．９６）

３８
（０．０５）

７３ ０１０
７２ ９７２
（９８．９５）

３８
（０．０５）

７３ ０１０
７２ ９３４
（９８．９８）

９７
（０．１３）

７３ ０３１１５　年　度

７３ ７４２
（９９．７２）

４６
（０．０６）

７３ ７８８
７３ ７４４
（９９．７２）

４７
（０．０６）

７３ ７９１
７３ ６８２
（９９．６７）

１１１
（０．１５）

７３ ７９３１４　年　度

１ ３３６ ０４３
１ ５４３
（０．１２）

１ ３３７ ５８６１ ８３６ ０６５
４ ２００
（０．２３）

１ ８４０ ２６５２ ０５１ ９０８
７ ３６８
（０．３６）

２ ０５９ ２７６累　　　計

※開始年度   代謝異常症は昭和５１年１１月、甲状腺機能低下症は昭和５４年１０月、副腎過形成症は昭和６３年４月（６１年７月からのパイロットスタディを含む）

表２　年度別・項目別検査結果

（％）
要精査
計

再　　検　　査一　　次　　検　　査
区　　　分

（％）要精査検査数（％）計要精査要再検検査数

－
－
－
－

１
１
－
７

－
－
－
－

１
１
－
２

１１
３
９
９

０．０２
－

０．０１
０．０２

１２
３
９
１４

－
－
－
５

１２
３
９
９

７１ １４１
７１ １４１
７１ １４１
７１ １４１

フェニールアラニン
メ チ オ ニ ン
ロ イ シ ン
ガ ラ ク ト ー ス

　
　

年　

度

１６代

謝

異

常

症
０．０１９－４３２０．０５３８５３３７１ １４１計

０．０２４６１０．０２３７２５ ９０００．３０６ １４５８９６ ０５６２ ０５１ ９０８累　　　　　計

０．１０７００．０６４４４６８０．７１５０３２６４７７７１ １７８１６　　年　　度甲
状
腺
機

能
低
下
症 ０．１７３ １９１０．１１２ ０８９１４ ６９２０．８９１６ ２５２１ １０２１５ １５０１ ８３６ ０６５累　　　　　計

０．０６４５０．０４２８２２９０．３５２５１１７２３４７１ １７７１６　　年　　度副
腎
過

形
成
症 ０．０３４６４０．０３３３９２ ８２８０．２３３ ０５７１２５２ ９３２１ ３３６ ０４３累　　　　　計

※（％）は一次検査に対する％ （平成１７年７月１５日現在）

表３　年度別検査結果（甲状腺機能低下症）

精
査
合
計

再　　検　　査一　　次　　検　　査

検査数区　分
要　精　密　診　査

検査数
要　精　密　診　査要　再　検　査

  計
TSH
T４

T４TSH計
TSH
Ｔ４

 T4TSH 計
TSH
T４

T4TSH

１ ９８８１ ４９３２２１ ２５２２１９７ ０９５４９５７４１９８２２３７ ２８１２２３ ３１７３ ９４２７５４ ０８９
５４～元
年度計

精査合計計
TSH
F-T４

F-T４TSH検査数計
TSH
F-T４

F-T４TSH計
TSH
F-T４

F-T４TSH検査数区　分

１ １０１５２０２０２０８２９２７ ０９４５８１１２１－４６０７ ３９２１４６６８６ ７１０１ ０１０ ７９８
２～１５
年度計

７０４４６１７２１４６８２６１２－１４４７７２８５３９０７１ １７８１６年度

※TSH：甲状腺刺激ホルモン検査      T４：甲状腺ホルモン検査      F-T４：遊離型甲状腺ホルモン検査　　　　　　　　　　　　　（平成１７年７月１５日現在）
※平成２年度からT４をF-T４に変更
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表４　精密診査診断症例数（代謝異常症）

　　　　１）
発生頻度累　計１６年度１５年度１４年度区　　　　　　　分

１９２１３２総　　　　　　　数
フ
ェ
ニ
ー
ル
ア
ラ
ニ
ン

１５－１１フェニールケトン尿症
１５１１１－－高フェニールアラニン血症

２ ０５１ ９０８１８－－－一過性高フェニールアラニン血症
３－－－肝障害
１３０－２１正常

１３－－－その他（他疾患など）
１３６ ７９４２－－－死亡

１０－－－精査中または、診断未定

１３３１３２総　　　　　　　数
メ　

チ　

オ　

ニ　

ン

４－－－ホモシスチン尿症
４１４－１－高メチオニン血症

２ ０５１ ９０８９１－－一過性高メチオニン血症
８７－－１正常

１９－－－その他（他疾患など）
５１２ ９７７２－－－死亡

８－２１精査中または、診断未定

３
２ ０５１ ９０８

１
６８３ ９６９

１２－－－総　　　　　　　数
ロ
イ
シ
ン

３－－－メイプルシロップ尿症
２－－－一過性高ロイシン血症
７－－－正常

１２２７４３総　　　　　　　数

ガ　

ラ　

ク　

ト　

ー　

ス

２８－－２ガラクトース血症
２８１８２－－高ガラクトース血症

２ ０５１ ９０８１３１－－一過性高ガラクトース血症
６－－１肝障害

１３０－１－正常
７３ ２８２８－－－その他（他疾患など）

２－－－死亡
１５４３－精査中または、診断未定
２－－－低出生体重児

１）発生頻度は本疾患児のみ（ゴシック字体）

表Ａ　検査方法

検　査　方　法
検　査　項　目疾　　患　　名

確  認  検  査一　次  検  査

アミノ酸
HPLC法

脱水素酵素マイクロ
プレート法フェニールアラニン

ア ミ ノ 酸 代 謝 異 常 症
フェニールケトン尿症

ガスリー法
（BIA法）

メチオニン
ロイシン

ホ モ シ ス チ ン 尿 症
メープルシロップ尿症

脱水素酵素マイクロプレート法
ボイトラー法

ガラクトース
糖 質 代 謝 異 常 症
ガ ラ ク ト ー ス 血 症

ELISAサンドイッチ法
ELISA競合法

TSH
F-T４

甲 状 腺 機 能 低 下 症

抽出法
　ELISA競合法

直接法
　ELISA競合法

１７－ＯＨＰ副 腎 過 形 成 症
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表７　その他の検査（１６年度）

副　腎　過　形　成　症甲 状 腺 機 能 低 下 症代　謝　異　常　症
区　　分

検査数
検査不能数
（％）

検体受付数検査数
検査不能数
（％）

検体受付数検査数
検査不能数
（％）

検体受付数

１ ２７９
１

（０．０８）
１ ２８０１ ２７４

１
（０．０８）

１ ２７５１ ９５５
５

（０．２６）
１ ９６０未 熟 児 な ど

２４
－

（－）
２４１８

－
（－）

１８３１
－

（－）
３１精 密 診 査

※未熟児などとは出生体重２，０００ｇ以下または採血時哺乳量不良の初回検査

表５　精密診査診断症例数（甲状腺機能低下症）

　　　　１）
発生頻度累　計１６年度１５年度１４年度区　　　　　　　分

３ １５９７０７４６２総　　　　　　　数

４７６１６３０３０先天性甲状腺機能低下症
２３５３－中枢性甲状腺機能低下症
１－－－一過性中枢性甲状腺機能低下症

１３３６８８一過性甲状腺機能低下症
１２７２４１一過性高ＴＳＨ血症

４９９８２６１３－ＴＢＧ低下症
１ ８３６ ０６５１－－－ＴＢＧ増多症

２９６－２４低出生体重T４低下
１－－－栄養失調に伴う一過性T４低下
７－１１ダウン症
７１２－先天性甲状腺機能低下症の疑い
２２－－中枢性甲状腺機能低下症の疑い
１－１－一過性甲状腺機能低下症の疑い

１２－－－低出性体重児
３ ６７９１０６１－９１１正常

６－１－その他（他疾患など）
２８－１２死亡
１６１３７９５精査中または、診断未定

１）発生頻度は本疾患児のみ（ゴシック字体）（続発性を含む）

表６　精密診査診断症例数（副腎過形症）

　　　　１）
発生頻度累　計１６年度１５年度１４年度区　　　　　　　分

４６４４５７５６２総　　　　　　　数

６２１２３副腎過形成症
６２１－－－副腎過形成症の疑い

１ ３３６ ０４３３１２３２一過性高１７－OHP
１１－－一過性高１７－OHPの疑い

１９３１２３５２９低出生体重児
９７２２１１８正常

１６－１－その他（他疾患など）
２１ ５４９２－－－死亡

１－－－３β－水酸化ステロイド脱水素酵素欠損
７０２７１３１０精査中または、診断未定

１）発生頻度は本疾患児のみ（ゴシック字体）


