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� ������������������������������������������������������������������������������������先天性代謝異常等検査
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

７０ ４１４３２
７０ ４４６

７０ ４１４３４
７０ ４４８

７０ ３７７７０
７０ ４４７１８　年　度

（１０２．０３）（０．０５）（１０２．０３）（０．０５）（１０２．０５）（０．１０）

６９ ０１５３７
６９ ０５２

６９ ０１５３６
６９ ０５１

６８ ９６６７２
６９ ０３８１７　年　度

（９６．９６）（０．０５）（９６．９６）（０．０５）（９６．９４）（０．１０）

７１ １７７５５
７１ ２３２

７１ １７８５７
７１ ２３５

７１ １４１８６
７１ ２２７１６　年　度

（９７．５４）（０．０８）（９７．５４）（０．０８）（９７．５４）（０．１２）

１ ４７５ ４７２
１ ６１２

１ ４７７ ０８４１ ９７５ ４９４
４ ２７０

１ ９７９ ７６４２ １９１ ２５１
７ ５１０

２ １９８ ７６１累　　　計
（０．１１）（０．２２）（０．３４）

※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

－２－１９０．０２１１１１０７０ ３７７フェニルアラニン　
　

年　

度

１８
代
謝
異
常
症

－－－－３－３－３７０ ３７７メ チ オ ニ ン

－－－－５－５－５７０ ３７７ロ イ シ ン

－３－３１４０．０２１４－１４７０ ３７７ガ ラ ク ト ー ス

－５－４３１０．０５３３１３２７０ ３７７計

０．０２４７３０．０２３８２５ ９６６０．２８６ ２１４９１６ １２３２ １９１ ２５１累　　　　　計

０．１１７９０．０７４９５５９０．８６６０７３０５７７７０ ４１４１８　　年　　度甲
状
腺
機

能
低
下
症 ０．１７３ ３６３０．１１２ １９２１５ ７９００．８８１７ ４５３１ １７１１６ ２８２１ ９７５ ４９４累　　　　　計

０．０５３８０．０３１８１７１０．２８１９７２０１７７７０ ４１４１８　　年　　度副
腎
過

形
成
症 ０．０４５３９０．０３３７３３ ２１６０．２４３ ４９６１６６３ ３３０１ ４７５ ４７２累　　　　　計

※（％）は一次検査に対する％ （平成１９年６月３０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 ２６４６１８２８２４３３４７８ ０９８６４６１４７－４９９８ ４２４１７８５５７ ５５２１ １５０ ９９１
２～１７
年度計

７９４９２２２２５５５９３０８－２２５７７０１１４４６３７０ ４１４１８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１９年６月３０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１８年度１７年度１６年度区　　　　　　　分

１９６２２１総　　　　　　　数

フ
ェ
ニ
ル
ア
ラ
ニ
ン

１６－１－フェニルケトン尿症
１６１２１－１高フェニルアラニン血症

２ １９１ ２５１１８－－－一過性高フェニルアラニン血症
３－－－肝障害
１３０－－－正常

１３－－－その他（他疾患など）
１３６ ９５３２－－－死亡

１２１１－精査中または、診断未定
１３４－１１総　　　　　　　数メ　

チ　

オ　

ニ　

ン

５－１－ホモシスチン尿症
５１４－－－高メチオニン血症

２ １９１ ２５１９－－１一過性高メチオニン血症
８７－－－正常

１９－－－その他（他疾患など）
４３８ ２５０２－－－死亡

８－－－精査中または、診断未定
３

２ １９１ ２５１

１
７３０ ４１７

１２－－－総　　　　　　　数ロ
イ
シ
ン

３－－－メープルシロップ尿症
２－－－一過性高ロイシン血症
７－－－正常
１２９３４７総　　　　　　　数

ガ　

ラ　

ク　

ト　

ー　

ス

３０１－１ガラクトース血症
３０１９－１２高ガラクトース血症

２ １９１ ２５１１５－２１一過性高ガラクトース血症
６－－－肝障害

１３１－－１正常
７３ ０４２９－１－その他（他疾患など）

２－－－死亡
１５２－２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） （平成１９年６月３０日現在）

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

ア ミ ノ 酸 代 謝 異 常 症

フェニルアラニンフェニルケトン尿症

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

糖 質 代 謝 異 常 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（１８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

１ ２８８
－

（－）
１ ２８８１ ２８８

－
（－）

１ ２８８１ ８２２
２

（０．１１）
１ ８２４未 熟 児 な ど

２０
－

（－）
２０１６

－
（－）

１６４８
－

（－）
４８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６　精密診査診断症例数（副腎過形成症）

　　　　１）
発生頻度累　計１８年度１７年度１６年度区　　　　　　　分

５３９３８３７４５総　　　　　　　数

６４１１１副腎過形成症
６４１－－－副腎過形成症の疑い

１ ４７５ ４７２３８２３４一過性高１７－ＯＨＰ
１－－１一過性高１７－ＯＨＰの疑い

２４２１２２３２１低出生体重児
１０３３－５正常

１６－－－その他（他疾患など）
２３ ０５４２－－－死亡

１－－－３β－水酸化ステロイド脱水素酵素欠損
８１２０１０１３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） （平成１９年６月３０日現在）

表５　精密診査診断症例数（甲状腺機能低下症）

発生頻度　１）累　計１８年度１７年度１６年度区　　　　　　　分

３ ３３１７９９３７０総　　　　　　　数

５４５２２３４２６先天性甲状腺機能低下症
２８２３５中枢性甲状腺機能低下症
２１－－一過性中枢性甲状腺機能低下症

１６０９１３１１一過性甲状腺機能低下症
１３５－５５一過性高ＴＳＨ血症

５７３８２７－１１ＴＢＧ低下症
１ ９７５ ４９４１－－－ＴＢＧ増多症

３０６４４２低出生体重T４低下
１－－－栄養失調に伴う一過性T４低下
７－－－ダウン症
８－１１先天性甲状腺機能低下症の疑い
３１－２中枢性甲状腺機能低下症の疑い
２－１－一過性甲状腺機能低下症の疑い
１－１－ＴＢＧ低下症の疑い

１３－１－低出生体重児
３ ４４８１ ０７０４４１正常

７１－－その他（他疾患など）
３０１－１死亡
１９５３４２５１５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） （平成１９年６月３０日現在）
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