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１３５

� ������������������������������������������������������������������������������������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 ７０９１７
７０ ７２６

７０ ７０９１７
７０ ７２６

７０ ６６６２９
７０ ６９５２０　年　度

（１００．００）（０．０２）（１００．００）（０．０２）（９９．９９）（０．０４）

７０ ７０７２２
７０ ７２９

７０ ７０７２４
７０ ７３１

７０ ６７１６４
７０ ７３５１９　年　度

（１００．４２）（０．０３）（１００．４２）（０．０３）（１００．４２）（０．０９）

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）

１ ６１６ ８８８
１ ６５１

１ ６１８ ５３９２ １１６ ９１０
４ ３１１

２ １２１ ２２１２ ３３２ ５８８
７ ６０３

２ ３４０ １９１累　　　計
（０．１０）（０．２０）（０．３２）

※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

－－－－３－３－３７０ ６６６フェニルアラニン　
　

年　

度

２０
代
謝
異
常
症

－１－１３－３－３７０ ６６６メ チ オ ニ ン

－－－－３－３－３７０ ６６６ロ イ シ ン

－３－－１１０．０２１４３１１７０ ６６６ガ ラ ク ト ー ス

－４－１２００．０３２３３２０７０ ６６６計

０．０２４８００．０２３８６６ ０１２０．２７６ ２６４９４６ １７０２ ３３２ ５８８累　　　　　計

０．１０６８０．０５３５４５３０．７２５０８３３４７５７０ ７０９２０　　年　　度甲
状
腺
機

能
低
下
症 ０．１７３ ５１２０．１１２ ２７３１６ ６５３０．８７１８ ４２７１ ２３９１７ １８８２ １１６ ９１０累　　　　　計

０．０６４５０．０４２５１９８０．３２２２６２０２０６７０ ７０９２０　　年　　度副
腎
過

形
成
症 ０．０４６４２０．０３４３０３ ６３９０．２５３ ９７７２１２３ ７６５１ ６１６ ８８８累　　　　　計

※（％）は一次検査に対する％ （平成２１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 ４２４７１３３１２７８４０４９ ０６６７１１１６５－５４６９ ４３２１７１ ０８１８ ３３４１ ２９２ １１２
２～１９
年度計

６８３５－１３２２４５３３３９－２４４７５１１１５３５９７０ ７０９２０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２１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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１３６＜先天性代謝異常等検査＞

表４　精密診査診断症例数（代謝異常症）

　　　　１）
発生頻度累計２０年度１９年度１８年度区　　　　　　　分

１９６－－２総　　　　　　　数

フ
ェ
ニ
ル
ア
ラ
ニ
ン

１６－－－フェニルケトン尿症
１６１２－－１高フェニルアラニン血症

２ ３３２ ５８８１８－－－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）
１４５ ７８７２－－－死亡

１２－－１精査中または、診断未定
１３６１１－総　　　　　　　数メ　

チ　

オ　

ニ　

ン

５－－－ホモシスチン尿症
５１４－－－高メチオニン血症

２ ３３２ ５８８９－－－一過性高メチオニン血症
８８－１－正常

１９－－－その他（他疾患など）
４６６ ５１８２－－－死亡

９１－－精査中または、診断未定
３

２ ３３２ ５８８

１
７７７ ５２９

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
１３４３２３総　　　　　　　数

ガ　

ラ　

ク　

ト　

ー　

ス

３１－１１ガラクトース血症
３１２０－－１高ガラクトース血症

２ ３３２ ５８８１７１１－一過性高ガラクトース血症
６－－－肝障害

１３１－－－正常
７５ ２４５９－－－その他（他疾患など）

２－－－死亡
１６２－１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２１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
タンデムマス法＊

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

脱水素酵素マイクロプレート法
ボイトラー法

糖 質 代 謝 異 常 症
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

＊アミノ酸代謝異常症のタンデムマス法は、平成２０年１１月より導入。
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１３７ ＜先天性代謝異常等検査＞

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２０年度１９年度１８年度区　　　　　　　分

３ ４８０６８８１７９総　　　　　　　数

５９７１５３２２６先天性甲状腺機能低下症
３７４２４中枢性甲状腺機能低下症
２－－１一過性中枢性甲状腺機能低下症

１８８８１２１５一過性甲状腺機能低下症
１４３２６－一過性高ＴＳＨ血症

６３４８３１３１－ＴＢＧ低下症
２ １１６ ９１０１－－－ＴＢＧ増多症

３１２１４４低出生体重T４低下
１－－－栄養失調に伴う一過性T４低下
９１１－ダウン症
８－－－先天性甲状腺機能低下症の疑い
３－－１中枢性甲状腺機能低下症の疑い
２－－－一過性甲状腺機能低下症の疑い
１－－－ＴＢＧ低下症の疑い

１４－１－低出生体重児
３ ３３９１ ０８１２５８正常

８－１１その他（他疾患など）
３３１１１死亡
２１９３１１５１８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２１年６月３０日現在）

表７　その他の検査（２０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

１ ２７３
－

（－）
１ ２７３１ ２７３

－
（－）

１ ２７３１ ８１３
１

（０．０６）
１ ８１４未 熟 児 な ど

１７
－

（－）
１７１２

－
（－）

１２５８
－

（－）
５８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２０年度１９年度１８年度区　　　　　　　分

６４２４５５８３８総　　　　　　　数

７６２３８副腎過形成症
７６１－－－副腎過形成症の疑い

１ ６１６ ８８８５０２９２一過性高１７－ＯＨＰ
１－－－一過性高１７－ＯＨＰの疑い

２８７１０２５１６低出生体重児
１０５－２３正常

１７－１－その他（他疾患など）
２１ ２７５２－－－死亡

２－１－３β－水酸化ステロイド脱水素酵素欠損
１１１３１１７９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２１年６月３０日現在）


