
� はじめに
昭和５２年から厚生省心身障害児予防対策事業とし

てフェニルケトン尿症等の早期発見，早期治療のた

めに新生児マス・スクリーニングが行われており，

新生児のための予防医学に効果をあげている。当県

でも昭和５３年１月から「香川県先天性代謝異常検査

等実施要綱」に基づき各医療機関，市町の協力を得

て実施している。本報では平成１８年度の実施状況に

ついて報告する。

また，現行の先天性代謝異常症等マス・スクリー

ニングで生じている問題点についても報告する。

� 方法
１ 対象疾患

対象疾患はアミノ酸代謝異常症のフェニルケトン

尿症と楓糖尿症とホモシスチン尿症，糖代謝異常症

のガラクトース血症，内分泌疾患の先天性副腎過形

成症と先天性甲状腺機能低下症の合計６疾患である。
２ 検査対象者

保護者が希望する者とした。
３ 検査材料

新生児の出生又は来診した医療機関（以下採血医

療機関という。）が「香川県先天性代謝異常検査等実

施要綱」に基づき，定められたろ紙に採血した乾燥

血液を用いた。
４ 検査方法

フェニルケトン尿症，楓糖尿症，ホモシスチン尿

症は一次検査でBIA法を，二次検査でHPLC法を

行った。ガラクトース血症は酵素法とボイトラー法

を行った。先天性副腎過形成症は１７OHPを ELISA

法で測定した。また，先天性甲状腺機能低下症は

TSHと F-T４を ELISA 法で測定した。検査法は前

年度と同じである。それぞれのカットオフ値を表１

に示した。
５ 採血医療機関

採血医療機関は，病院２０施設，医院９施設，助産

院５施設の計３４施設である。平成１７年度より病院２

施設，医院１施設，合計３施設減少した。年々総合

病院の産科が閉鎖する傾向がみられる。

表１ 測定物質とカットオフ値

表２ 受検率

� 結果および考察
１ 受検率

過去５年間の受検率を表２に示した。平成１８年度

は出生数８６６４人，実人員数８８７１人で受検率は１０２．４％

であった。例年同様里帰り分娩により１００％を超え

ていた。また，表３に受付検体数を示した。平成１８

年度の受付検体数は前年度より１４８件減少し９４２４件

だった。疑陽性・陽性による再採血数は１５件増加し

２９７件であった。月別受付検体数は４月と９月が少

なく５月と８月が多かった。

疾患名 測定物質 カットオフ値

フェニルケトン尿症 Phe BIA 法 ４mg/dl

Phe HPLC 法 ２mg/dl

楓糖尿症 Leu BIA 法 ４mg/dl

Leu HPLC 法 ３mg/dl

ホモシスチン尿症 Met BIA 法 ２mg/dl

Met HPLC 法 １mg/dl

ガラクトース血症 Gal ３mg/dl

Gal‐１‐P １０mg/dl

先天性副腎過形成症 １７OHP抽出法 ３ng/ml

先天性甲状腺機能低下症 TSH １０µU/ml

F‐T４ １ng/dl

年度 出生数 実人員数 受検率

平成１４年度 ９４３８ ９６２２ １０１．９

平成１５年度 ９１２３ ９４５５ １０３．６

平成１６年度 ９０６８ ９２７６ １０２．３

平成１７年度 ８６８６ ８９９０ １０３．５

平成１８年度 ８６６４ ８８７１ １０２．４
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表３ 受付検体数

表４ 採血から受付までの日数

表５ 先天性代謝異常症月別受付検体数・再採血数・精度管理検体数・検査件数

表６ 先天性副腎過形成症検査月別受付検体数・再採血数・精度管理検体数

表７ 先天性甲状腺機能低下症症月別受付検体数・再採血数・精度管理検体数

月

平成１８年 平成１９年
合計

４ ５ ６ ７ ８ ９ １０ １１ １２ １ ２ ３
検査実人員数（受付月日による）６３４ ８２９ ７２５ ７３２ ８３０ ６８７ ７８１ ７３４ ７２４ ７５６ ７３６ ７０３ ８８７１
低体重等による再検検体数 ２０ ２５ １７ ２１ ３０ ２１ １５ ２０ ２０ ３５ １５ １７ ２５６
（検体不備による再採血数） （０）（３）（１）（１）（０）（０）（１）（０）（０）（１）（０）（０）（７）
疑陽性・陽性による再採血数 ２５ ３２ ２６ ２７ ２３ ２８ ２５ ２１ ２５ ２２ １８ ２５ ２９７
受付検体数 ６７９ ８８６ ７６８ ７８０ ８８３ ７３６ ８２１ ７７５ ７６９ ８１３ ７６９ ７４５ ９４２４

月

平成１８年 平成１９年
合計

４ ５ ６ ７ ８ ９ １０ １１ １２ １ ２ ３
３日以内 ６３７ ７２２ ７１５ ６７８ ８３４ ６６４ ７１９ ６８３ ７３０ ６４４ ６８０ ７０１ ８４０７
４～７日 ４２ １６１ ５２ １０２ ４８ ７０ １０１ ９０ ３９ １６６ ８９ ４３ １００３
８～１０日 ２ １ ２ １ ２ ３ １ １２
１１～１４日 １ １
１５日以上 １ １

月

平成１８年 平成１９年
合計

４ ５ ６ ７ ８ ９ １０ １１ １２ １ ２ ３
検査実施件数 ６６２ ８６２ ７４９ ７６０ ８６９ ７１６ ８０６ ７５９ ７５５ ８０３ ７５９ ７３３ ９２３３
疑陽性・陽性による再採血数 ８ ８ ６ ７ ９ ８ １０ ５ １１ １２ ８ １３ １０５
精度管理検体数 １０ １０ １０ １０ １０ １０ １０ １０ １０ １０ １０ １０ １２０
総検査実施件数 ６７２ ８７２ ７５９ ７７０ ８７９ ７２６ ８１６ ７６９ ７６５ ８１３ ７６９ ７４３ ９３５３

月

平成１８年 平成１９年
合計

４ ５ ６ ７ ８ ９ １０ １１ １２ １ ２ ３
検査実施件数 ６６０ ８５７ ７４６ ７５９ ８６５ ７１２ ８０２ ７５７ ７４６ ７９５ ７５４ ７２０ ９１７３
疑陽性・陽性による再採血数 ６ ３ ４ ６ ５ ４ ６ ３ ２ ４ ３ ０ ４６
精度管理検体数 １０ １０ １０ １０ １０ １０ １０ １０ １０ １０ １０ １０ １２０
総検査実施件数 ６７０ ８６７ ７５６ ７６９ ８７５ ７２２ ８１２ ７６７ ７５６ ８０５ ７６４ ７３０ ９２９３

月

平成１８年 平成１９年
合計

４ ５ ６ ７ ８ ９ １０ １１ １２ １ ２ ３
検査実施件数 ６６５ ８７５ ７５８ ７６７ ８６９ ７２４ ８０５ ７６７ ７５６ ７９７ ７５８ ７３２ ９２７３
疑陽性・陽性による再採血数 １１ ２１ １６ １４ ９ ６ ９ １３ １２ ６ ７ １２ １４６
精度管理検体数 １０ １０ １０ １０ １０ １０ １０ １０ １０ １０ １０ １０ １２０
総検査実施件数 ６７５ ８８５ ７６８ ７７７ ８７９ ７３４ ８１５ ７７７ ７６６ ８０７ ７６８ ７４２ ９３９３
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２ 検査検体について

（１）採血から受付までの日数

表４に採血から受付までの日数を示した。３日以

内に受付けた検体数は全体の８９．２％，４日～７日は

１０．６％であり，７日以内に９９．８％が受付けられてい

た。

（２）再検検体について

再検検体２５６検体のうち発送遅延，血液量不足，

血液ろ紙の乾燥不良などの検体不備によるものは７

検体であった。その他は，低出生体重児，哺乳不良，

採血日齢の不適切，抗生剤中止後に採血医療機関が

自主的に再採血した場合などである。また，低出生

体重児の２回目採血の実施率は，対象となる低出生

体重児１５４人に対し１４８人であり９６％であった。前年

度より上昇し，高い実施率といえる。
３ 検査結果について

（１）先天性代謝異常症

月別件数を表５に示した。検査実施件数は昨年度

より１４５件減少し９２３３件だった。また，各疾患にお

ける再採血数と要精査数を表８に，子育て支援課に

よる要精査の追跡調査結果を表９に示した。

フェニルケトン尿症精査は１例あり経過観察中で

ある。日齢６０日でフォローアップ検査依頼があり，

その結果，フェニルアラニン濃度はカットオフ値以

下であった。平成１８年度は楓糖尿症の要精査例はな

かった。

ホモシスチン尿症精査は２例あり，１例は異常な

しと診断された。この例は生後６ヶ月までフォロー

アップ検査依頼があり，その結果を図１に示した。

No１がそれである。この期間中ではメチオニン濃

度はカットオフ値以下にはならなかった。No２は

低出生体重児であり，経過観察中である。

ガラクトース血症精査は３例であった。３例とも

フォローアップ検査依頼があったのでその結果を図

２に示した。No１はガラクトース１リン酸が高値

で精査になった例で日齢２３日にはカットオフ値以下

となった。No２はガラクトースが高値で精査とな

った例で，日齢４５日にはカットオフ値以下となった

ものの再び高値となった。No３もガラクトースが

高値で精査となった例で日齢２０日にはカットオフ値

表８ 各疾患における再採血要求数と要精査数

表９ 要精査者の追跡調査（子育て支援課）

図１ホモシスチン尿症精査例

実人員数 再採血要求数 再採血率（％） 要精査数 要精査率（％）
フェニルケトン尿症 ８８７１ ２ ０．０２３ １ ０．０１１
楓糖尿症 ８８７１ ５ ０．０５６ ０ ０
ホモシスチン尿症 ８８７１ ２ ０．０２３ ２ ０．０２３
ガラクトース血症 ８８７１ ９３ １．０５ ３ ０．０３４
先天性副腎過形成症 ８８７１ ４０ ０．４５ ０ ０
先天性甲状腺機能低下症 ８８７１ １５２ １．７１ １６ ０．１８０

要精査数 陽性者 経過観察 他の疾患 異常なし 県外転出
フェニルケトン尿症 １ － １ － － －
楓糖尿症 ０ － － － － －
ホモシスチン尿症 ２ － １ － １ －
ガラクトース血症 ３ － ３ － － －
先天性副腎過形成症 ０ － － － － －
先天性甲状腺機能低下症 １６ １０ ３ － ２ １
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以下となった。３例ともボイトラー法は正常であり，

現在経過観察中である。

（２）先天性副腎過形成症

月別件数を表６に示した。検査実施件数は昨年度

より１６４件減少し９１７３件だった。また，再採血要求

数と要精査数を表８に示した。再採血率は０．４５％，

要精査者はいなかった。再採血要求者の３５％は２０００

g未満の低出生体重児であった。

（３）先天性甲状腺機能低下症（クレチン症）

月別件数を表７に示した。検査実施件数は昨年度

より１６４件減少し９２７３件だった。また，再採血要求

数と要精査数を表８に示した。再採血率は１．７１％，

要精査率は０．１８０％であった。初回採血で直接精査

となった例は３例あった。子育て支援課による要精

査の追跡調査結果を表９に示した。精査１６例中陽性

が１０例，経過観察が３例，異常なしが２例，県外転

居により不明が１例であった。

要精査としたときの TSH，FT４の結果と追跡調

査結果を図３に示した。要精査とした１６検体のうち

TSH高値 FT４正常であったのは９検体，TSH高値

FT４低値であったのは３検体，TSH正常 FT４低値

であったのは２検体であった。FT４低値だけで精

査となった２例のうち１例はクレチン症と診断され

た。この症例は TSH測定だけでは見逃されていた

可能性がある。全クレチン症の１０～１５％近くに中枢

性甲状腺機能低下症が発見されるという報告もあ

り１），FT４測定の有用性が示唆された。

表１０にクレチン症の発見頻度を示した。過去５年

間の平均発見頻度は１／１０００人である。平成１７年度

の全国平均は１／２０００人２）なので，約２倍の発見頻

度であった。

図３ TSH，FT４測定値と追跡調査結果

表１０クレチン症の発見頻度

４ 現行スクリーニングの問題点について

マススクリーニングが開始されて３０年近くが過ぎ，

マススクリーニングをとりまく環境も大きく変わり

つつある。その環境の変化に対応するために，現行

スクリーニングの問題点を探った。

一番の問題点は判断に迷ったときに相談できる専

門医がいないことである。平成１５年度のアンケート

調査結果では専門医との公式の連携がまったくない

施設が３２．６％あったと報告されている３）。対象疾患

が代謝異常症，内分泌疾患という特殊な疾患なので

専門医に相談できる体制をつくることは必須である。

クレチン症の再採血率，発見頻度が高いことも問

題点として挙げられる。この原因としてヨード消毒

剤の影響，食事性ヨード４）の影響が考えられる。ヨ

ード消毒剤はアンケート調査結果から多くの施設で

使用されていることがわかった３）。しかしながら検

査機関では，そのアンケート結果を各産科機関に送

付し，情報提供をする事しかできない。ヨード消毒

剤の使用中止をお願いするには連絡協議会のような

場で検査機関，産科機関，精密医療機関，行政が十

分な話し合いを持つ必要性があると考える。スクリ

図２ガラクトース血症精査例

年度 実人員数 患者数 頻度

H１４ ９６２２ ５ １／１９２４

H１５ ９４５５ １０ １／９４６

H１６ ９２７６ ８ １／１１６０

H１７ ８９９０ １２ １／７４９

H１８ ８８７１ １０ １／８８７

合計 ４６２１４ ４５ １／１０２７
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ーニング上の問題点は地域での専門医らとの話し合

い，連携によって把握改善されることが期待されて

いる３）。しかしながら，現在，このような連絡協議

会はなく，問題が見つかっても解決されることなく

残された状態のままである。

また，追跡調査も現在の方法では十分とは言えな

い。保健師の保護者への聞き取り調査結果で終わっ

ており，経過観察となった児のその後の結果となる

最終診断までは把握できていない。クレチン症に関

していえば，発見頻度が高いことの原因の一つとし

ても追跡調査の不十分さが挙げられる。マススクリ

ーニングが発展する一方で従来では確認されなかっ

たクレチン症の周辺疾患の存在が明らかになってき

ている６）。このような状況に対応するには追跡調査

は主治医を対象に行うことが望ましいと考える。

このように香川県での現行スクリーニングは検査

機関，行政，産科医療機関，精密医療機関の連携が

不十分であると思われた。その改善のための一歩と

してコンサルタント医師の任命，地域連絡協議会の

設置が早急に望まれる。

� まとめ
１ 平成１８年度の先天性代謝異常症等検査６疾患の

マス・スクリーニング実施状況をまとめた。

２ 実人員数は８８７１人であり，検査実施件数は先天

性代謝異常症９２３３件，先天性副腎過形成症９１７３件，

先天性甲状腺機能低下症９２７３件であった。

３ 再検検体は２５６件である。また，低出生体重児

の２回目採血の実施率は９６％である。

４ 各疾患の再採血率は先天性代謝異常症１．１５％，

先天性副腎過形成症０．４５％，先天性甲状腺機能低

下症１．７１％であった。

５ 要精密検査者数は先天性代謝異常症６名，先天

性甲状腺機能低下症１６名であった。患者数は，先

天性甲状腺機能低下症１０名であった。

６ 現行スクリーニングでは検査機関，行政，産科

医療機関，精密医療機関の連携が不十分である。

その改善のためにはコンサルタント医師の任命，

地域連絡協議会の設置が望まれる。
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