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2010年度の先天性代謝異常等検査の概要
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三重県における先天性代謝異常等検査事業は三重県先天性代謝異常等検査実施要綱に基

づき，アミノ酸代謝異常症 3 疾患，ガラクトース血症，先天性副腎過形成症および甲状腺
機能低下症の 6 疾患を対象に実施している．2010 年度は県内の新生児のうち保護者が希望
した 16,920 件について検査を実施した．そのうち疑陽性と判定し再採血を依頼した検体は
計 504 件であり，精密検査を依頼した検体は先天性副腎過形成症 22 件と先天性甲状腺機能
低下症 9 件の計 31件であった．また確定患者数は、先天性甲状腺機能低下症の 8人であっ
た．
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はじめに
先天性代謝異常症とは遺伝子変異の結果，特
定の蛋白質が合成されないために発症する疾患，
ある種の酵素の異常や到達経路の異常により代
謝されるべき物質の貯留によって発症する疾患
であると定義されている

1)
．現在では，酵素化

学的研究および分子遺伝学的研究の進展に伴い
遺伝子異常の本態が明らかになりつつあるが，
その病態に関しては不明な部分が多く，病因解
明に比し治療法の遅れが指摘されている 2)．
内分泌疾患である先天性甲状腺機能低下症

(Congenital hypothyroidism)と先天性副腎過形成
症 (Congenital adrenal hyperplasia, CAH) は特定
物質の合成障害に起因する疾患である．一方，

フェニルケトン尿症 (Phenylketonuria, PKU)，メ
ープルシロップ尿症 (Maple syrup urine disease,
MSUD)，ホモシスチン尿症 (Homocystinuria,
HCU)，ヒスチジン血症 (Histidinemia) およびガ
ラクトース血症 (Galactosemia) は中間代謝産物
の蓄積に起因する疾患である．先天性代謝異常

症は治療困難なものが多いが，上記７疾患は可

及的早期に診断，治療を開始すれば，機能障害

などに陥るのを予防できる．

新生児を対象とした先天性代謝異常症マス・

スクリーニング事業は，1977 年 10 月から全国
的に開始され，三重県においても 1977 年 11 月
から県内で出生した新生児を対象に 5 疾患（フ
ェニルケトン尿症，メープルシロップ尿症，ホ

モシスチン尿症，ヒスチジン血症およびガラク

トース血症）について検査が開始された．次い

で 1979 年から先天性甲状腺機能低下症，1989
年から先天性副腎過形成症がその対象疾患に追

加された．しかし，ヒスチジン血症は，1994 年
に中止され，現在は上記 6 疾患についてマス・
スクリーニングを行い早期発見に努めている．

検査方法と材料

１．検査方法

検査対象の疾患である PKU，MSUD，HUCの 3
疾患については，アミノ酸の代謝過程における

酵素または補酵素の欠損により PKUではフェニ
ルアラニン，MSUD ではロイシン，イソロイシ
ンおよびバリン，HUC ではメチオニンの血中濃
度がそれぞれ高値となることから，検査ではそ

れぞれのアミノ酸（MSUD では Leu）を指標と





表４．疾患別再検査成績

擬陽性による再採血の依頼数は，先天性甲状

腺機能低下症が 335 件（再検率 2.00%）で最も
多かった．次いで先天性副腎過形成症が 161 件
（同 0.95%），ガラクトース血症が 8件（同 0.05%）
であった．

再採血依頼数に対して再採血検査数は，先天

性副腎過形成症で 2 件および先天性甲状腺機能
低下症で 3 件少なかった．これは新生児の死亡
による事例と保護者の都合による事例であった．

フェニル
ケトン尿症 0 0 0 0

ホモ
シスチン尿症

0 0 0 0

メープル
シロップ尿症

0 0 0 0

ガラクトース
血症

8 8 0.05 0

先天性
副腎過形成症

161 159 0.95 22

先天性甲状腺
機能低下症 335 332 2.00 9

計 504 499 31

精密検
査依頼

疾患名
再採血
依頼数

再採血
検査数
再検率(%)

表５．検体不備

表 5に検体不備の内訳を示した．
検体不備により再採血を依頼した数は 40件で
あった。不備となった理由の内訳は，抗生剤等

を使用していて判定ができなかった検体が 30件
と最も多く，全体の 75.0%を占めた。他に採血
が早い（採血が哺乳開始 4 日未満）が 4 件，ほ
とんど哺乳不能が 3 件，染みこみ不足が 1 件，
郵送の遅延が 2件であった．
検体不備と判定した検体で出生体重 2,000g 以
下の未熟児は 5 件で，そのうち抗生剤等による
判定不能に該当する検体が 4 件で最も多く，残
りの 1 件はほとんど哺乳不能であった．抗生剤
等による判定不能のうち，未熟児の占める割合

は 13.3%であった．
表 6-1、表 6-2 に再検査で受付した検体の検査
結果を示した．

抗生剤等による判定不能 30 75.0 4 13.3
採血が早い 4 10.0 0 0.0
ほとんど哺乳不能 3 7.5 1 33.3
染みこみ不足 1 2.5 0 0.0
郵送の遅延 2 5.0 0 0.0

計 40 100.0 5

(%)理由 件数 (%) うち
未熟児

表６-１．先天性代謝異常症の再検査結果

表６-２．先天性副腎過形成症・先天性甲状腺機能低下症の再検査結果

正常 疑陽性
（再採血依頼）精密依頼

検体不備
（再採血依頼）

 先天性副腎過形成症 159 156 0 2 1
 先天性甲状腺機能低下症 332 325 0 7 0
 検体不備 40 38 0 2 0

件数
結果

正常 疑陽性
（再採血依頼）精密依頼

検体不備
（再採血依頼）

8 8 0 0 0
フェニルケトン尿症 0 0 0 0 0
メイプルシロップ尿症 0 0 0 0 0
ホモシスチン尿症 0 0 0 0 0
ガラクトース血症 8 8 0 0 0

40 40 0 0 0

件数
結果

疑陽性

検体不備

内
訳



先天性代謝異常症の再検査で受付した検体は

8 件で，いずれもガラクトース血症であった．
また先天性副腎過形成症の再検査で受付した検

体は 159件で，そのうち精密依頼となったのが 2
件，先天性甲状腺機能低下症の再検査で受付し

た検体は 332 件で，そのうち精密依頼となった

のが 7件であった．
検体不備で受付した検体は 40件で，そのうち

2件が先天性副腎過形成症の精密依頼となった．
表 7 に初回で受付した検体の検査結果を示し
た．

表７．初回受付分の先天性代謝異常症等検査結果

正常
疑陽性
（再採血依頼） 精密依頼

検体不備
（再採血依頼）

 フェニールケトン尿症 0 0 -
 メイプルシロップ尿症 0 0 -
 ホモシスチン尿症 0 0 -
 ガラクトース血症 8 0 -

161 18 -
335 2 -

16,376 15,813 504 20 39計

 先天性代謝異常

件数
結果

 先天性副腎過形成症
 先天性甲状腺機能低下症

初回受付した検体は，16,376 件でそのうち疑
陽性で再採血依頼となったのが 504 件、精密依
頼が 20 件，検体不備での再採血依頼が 39 件で
あった．疑陽性で再採血依頼した 504 件のうち
先天性甲状腺機能低下症が 335 件と最も多く，
次いで先天性副腎過形成症 161 件，ガラクトー
ス血症 8 件であった．また精密検査を依頼した
20 件のうち最も多かったのは先天性副腎過形成
症で 18 件，次いで先天性甲状腺機能低下症の 2
件であった．

まとめ
2010 年度における先天性代謝異常等検査は，
検査受付数 16,920 件のうち擬陽性による再採血
依頼が 504 件，検体不備による再採血依頼が 40
件，精密検査依頼は先天性副腎過形成症が 22件，
先天性甲状腺機能低下症が 9件であった．また，
確定患者数は先天性甲状腺機能低下症が 8 人で
あった．
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