
� 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心

身ともに健やかな成人になることを目標にフェニールケ

トン尿症他５疾患の早期発見，早期治療のためのマス・

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「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。

平成１５年度のマス・スクリーニング実施状況について

報告する。

� 方 法

１ 検査対象疾病

フェニールケトン尿症，メープルシロップ尿症，

ホモシスチン尿症，ガラクトース血症，クレチン症

及び先天性副腎過形成症。

２ 検査対象者

新生児のうち保護者が検査を希望する者。

３ 検査材料

医療機関が「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

アミノ酸代謝異常症の３種疾病についてはガスリ

ー法にて行った。このうち定められたカットオフ値

以上に菌発育の認められた検体および菌発育阻害を

示した検体については，高速液体クロマトグラフ（以

下 HPLC）にて判定した。フェニールケトン尿症に

ついては，酵素法も併用した。ガラクトース血症に

ついては Beutler法，Paigen法と酵素法を行った。

クレチン症検査は TSH，FT４を，先天性副腎過

形成症検査は１７―OHPを ELISA法にて実施した。

以上 前年度と同じ測定法による。

５ その他

検査実施施設数は，病院２５施設 医院１０施設 助

産院４施設の計３９施設である。

� 結果及び考察

１ 受検率

出生数と受検率を表１に示した。今年度は，出生

数９１０６名，受検率１０３．８％で例年同様里帰り分娩に

より，出生数を超えている。また月別受付数では若

干７月から１０月が多かった（表２）。
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年度 出生数 実人員数 受検率

平成５年 ９０４８ ９１８１ １０１．５

平成６年 ９５５５ ９９３６ １０４．０

平成７年 ９３０１ ９３３０ １００．３

平成８年 ９３１１ ９２５７ ９９．４

平成９年 ９５１１ ９５５９ １００．５

平成１０年 ９６６４ ９８４８ １０１．９

平成１１年 ９６５１ ９９６９ １０３．３

平成１２年 ９８０８ １００８８ １０２．９

平成１３年 ９４７２ ９５７５ １０１．１

平成１４年 ９５６１ ９６２２ １００．６

平成１５年 ９１０６ ９４５５ １０３．８

表１ 受検率
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月

平成１５年 平成１６年
合計

４ ５ ６ ７ ８ ９ １０ １１ １２ １ ２ ３

出 生 数 ７２９ ７４０ ７１７ ８０３ ７８１ ７７６ ８１１ ６８７ ７３４ ８２１ ７１１ ７９６ ９１０６

検査実人員数（受付月日による） ７７２ ７６９ ７２９ ８４６ ７９４ ８３２ ７９５ ７２０ ８１７ ８０１ ７３８ ８４２ ９４５５

再検検体（検体不備） ３３ ２４ ３０ ３５ ３２（１） ３６ ２３（１） ２７ ３２（２）２１（２）４１（１）４３（１）３７７（８）

疑陽性・陽性による再採血数 １３ １０ １２ １２ ２３ １５ ２５ ２４ １８ ２１ ２１ ３１ ２２５

受 付 検 体 数 ８１８ ８０３ ７７１ ８９３ ８４９ ８８３ ８４３ ７７１ ８６７ ８４３ ８００ ９１６ １００５７

月

平成１５年 平成１６年
合計

４ ５ ６ ７ ８ ９ １０ １１ １２ １ ２ ３

３ 日 以 内 ７５１ ７３３ ７３６ ８１５ ７８９ ７７５ ７６５ ６４８ ７８３ ６７７ ７５６ ８４８ ９０７６

４ ～ ７ 日 ６６ ６６ ３４ ７５ ５８ １０４ ７８ １２３ ８４ １４２ ４２ ６７ ９３９

８ ～ １０ 日 ４ １ ２ ２ ２４ １ １ ３５

１１ ～ １４ 日 １ １ ２ １ １ ６

１５ 日 以 上 １ １

月

平成１５年 平成１６年
合計

４ ５ ６ ７ ８ ９ １０ １１ １２ １ ２ ３

検 査 実 施 件 数 ８１２ ７９５ ７６５ ８８４ ８３６ ８７１ ８２４ ７５２ ８５５ ８２８ ７８６ ８９３ ９９０１

疑陽性・陽性による再採血数 ７ ２ ６ ３ １０ ３ ６ ５ ６ ６ ７ ８ ６９

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 ８２２ ８０５ ７７５ ８９４ ８４６ ８８１ ８３４ ７６２ ８６５ ８３８ ７９６ ９０３ １００２１

年度 実人員数
PKU Leu Met Gal

要精検者数 要精検率 要精検者数 要精検率 要精検者数 要精検率 要精検者数 要精検率

平成１年 １０９６４ ０ ０/１０９６４ ０ ０/１０９６４ ０ ０/１０９６４ ０ ０/１０９６４
平成２年 １０２５４ ０ ０/２１２１８ ０ ０/２１２１８ ０ ０/２１２１８ ０ ０/２１２１８
平成３年 ９６６４ ０ ０/３０８８２ ０ ０/３０８８２ ０ ０/３０８８２ ０ ０/３０８８２
平成４年 ９６８９ ０ ０/４０５７１ ０ ０/４０５７１ １ １/４０５７１ ０ ０/４０５７１
平成５年 ９１８１ ０ ０/４９７５２ ０ ０/４９７５２ ０ １/４９７５２ ０ ０/４９７５２
平成６年 ９９３６ ０ ０/５９６８８ ０ ０/５９６８８ ０ １/５９６８８ ０ ０/５９６８８
平成７年 ９３３０ ０ ０/６９０１８ ０ ０/６９０１８ ０ １/６９０１８ １ １/６９０１８
平成８年 ９２５７ ０ ０/７８２７５ ０ ０/７８２７５ ０ １/７８２７５ ０ １/７８２７５
平成９年 ９５５９ １ １/８７８３４ ０ ０/８７８３４ ０ １/８７８３４ ０ １/８７８３４
平成１０年 ９８４８ ０ １/９７６８２ ０ ０/９７６８２ ０ １/９７６８２ ０ １/９７６８２
平成１１年 ９９６９ ０ １/１０７６５１ ０ ０/１０７６５１ ０ １/１０７６５１ ０ １/１０７６５１
平成１２年 １００８８ ０ １/１１７７３９ １ １/１１７７３９ ０ １/１１７７３９ １ １/５８８７０
平成１３年 ９５７５ ０ １/１２７３１４ ０ １/１２７３１４ ０ １/１２７３１４ １ １/４２４３８
平成１４年 ９６２２ ０ １/１３６９３６ ０ １/１３６９３６ ０ １/１３６９３６ ２ １/２７３８７
平成１５年 ９４５５ １ １/７３１９６ ０ １/１４６３９１ ０ １/１４６３９１ ０ １/２９２７８

表２ 受付検体数

表３ 採血から受付までの日数

表４ 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５ 先天性代謝異常症 要精検数・要精検率
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月
平成１５年 平成１６年

合計
４ ５ ６ ７ ８ ９ １０ １１ １２ １ ２ ３

検 査 実 施 件 数 ８０５ ７９３ ７５９ ８８４ ８２８ ８７０ ８２３ ７５７ ８５０ ８２６ ７８５ ８９１ ９８７１

疑陽性・陽性による再採血数 ０ ０ ０ ３ ２ ２ ５ １０ １ ４ ６ ６ ３９

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 ８１５ ８０３ ７６９ ８９４ ８３８ ８８０ ８３３ ７６７ ８６０ ８３６ ７９５ ９０１ ９９９１

年度 実人員数 要精検者数 累計要精検率

平成１年 １０９６４ １ １/１０９６４

平成２年 １０２５４ ２ １/７０７３

平成３年 ９６６４ ２ １/６１７６

平成４年 ９６８９ ２ １/５７９６

平成５年 ９１８１ １ １/６２１９

平成６年 ９９３６ ３ １/５４２６

平成７年 ９３３０ ３ １/４９３０

平成８年 ９２５７ ３ １/４６０４

平成９年 ９５５９ ４ １/４１８３

平成１０年 ９８４８ １ １/４４４０

平成１１年 ９９６９ ３ １/４３０６

平成１２年 １００８８ ２ １/４３６１

平成１３年 ９５７５ ４ １/４１０７

平成１４年 ９６２２ ２ １/４１５０

平成１５年 ９４５５ ０ １/４４３６

年度 実人員数 要精検者数 累計要精検率

平成１年 １０９６４ ２ １/５４８２

平成２年 １０２５４ １ １/７０７３

平成３年 ９６６４ ７ １/３０８８

平成４年 ９６８９ ７ １/２３８７

平成５年 ９１８１ ４ １/２３６９

平成６年 ９９３６ １４ １/１７０５

平成７年 ９３３０ １２ １/１４６９

平成８年 ９２５７ １２ １/１３２７

平成９年 ９５５９ １２ １/１２３７

平成１０年 ９８４８ １３ １/１１６３

平成１１年 ９９６９ １７ １/１０６５

平成１２年 １００８８ １１ １/１０５１

平成１３年 ９５７５ １２ １/１０２７

平成１４年 ９６２２ ６ １/１０５３

平成１５年 ９４５５ １３ １/１０２４

月
平成１５年 平成１６年

合計
４ ５ ６ ７ ８ ９ １０ １１ １２ １ ２ ３

検 査 実 施 件 数 ８１１ ８０１ ７６５ ８８７ ８３７ ８７８ ８３２ ７５６ ８６０ ８３３ ７８７ ９０２ ９９４９

疑陽性・陽性による再採血数 ６ ８ ６ ６ １１ １０ １４ ９ １１ １１ ８ １７ １１７

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 ８２１ ８１１ ７７５ ８９７ ８４７ ８８８ ８４２ ７６６ ８７０ ８４３ ７９７ ９１２ １００６９

月
平成１５年 平成１６年

合計
４ ５ ６ ７ ８ ９ １０ １１ １２ １ ２ ３

フェニールアラニン ３８ ２４ ２０ １９ ２０ ２１ １５ ８ １１ ６ １５ １７ ２１４

ガスリー法 ロ イ シ ン ２５ ３４ ２６ ３８ ３１ ２８ １９ １０ １８ ４２ ２８ ３１ ３３０

メ チ オ ニ ン ２７ ４７ ２１ ２７ ２９ ２６ ２３ １７ ２４ ２０ ２９ ３２ ３２２

Beutler法 １０ １ ７ ０ ６ ２ １ ４ ２ １ ４ ６ ４４

Paigen－fhage法 ４１ ３４ ２１ ２９ ３２ ３５ ３５ ３７ ３３ ２３ ２７ ４８ ３９５

副腎過形成症（ELISA法） ５７ ６１ ４９ ７９ ５５ ７４ ９７ ８０ １０９ ６６ ６５ ５３ ８４５

クレチン症（ELISA法） ７８ ６２ ５６ ６０ ６１ ６０ ６７ ４９ ６３ ６３ ６３ ７７ ７５９

表６ 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 副腎過形成症要精検数・累計要精検率 表９ クレチン症要精検数 要精検率

表８ クレチン症月別受付検体数・再採血数・精度管理検体数

表１０ 月別ガスリー法，Beutler 法，Paigen-fhage 法，副腎過形成症（ELISA 法）及び
クレチン症（ELISA 法）による再チェック数
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２ 検査検体について

� 採血から受付までの日数

表３に示すように採血してから３日以内に受付

けた検体は全体の９０．２％，４～７日で受付けた検

体は９．３％と，７日以内には９９．６％受付けられて

いるが，０．４％は７日以上経過していた。今後，７

日以内に全検体を受付けられるよう努力が必要と

思われる。


 検体不備とその内容

再検検体は，表２に示すように３７７件で低体重

児（２０００g未満）と哺乳不良による再採血依頼検

体は２４９件，ろ紙血乾燥不良や血液量不足，古い

検体の受付によるものは８件であった。回収率は

９１．４％である。その他は各施設自ら送られてきた

ものである。

３ 検査結果について

� 先天性代謝異常症

月別件数を表４に示した。今年度の要精検者は

フェニールケトン尿症１名であった。この１名は

出生体重２９７８g（在胎３９w）の女児で BH４反応性

高フェニールアラニン血症１，２）と診断され現在治療

中である（表１１）。

香川県での平成元年度からの累計要精検率は

フェニールケトン尿症１/７３１９６ メープルシロッ

プ尿症１/１４６３９１ ホモシスチン尿症１/１４６３９１

ガラクトース血症１/２９２７８となった（表５）。


 副腎過形成症

月別件数を表６に示した。今年度の要精検者は

０名であった。香川県での平成元年度からの累計

要精検率は １/４４３６となった（表７）。

� クレチン症

月別件数を表８に示した。今年度の要精検者は

１３名であった。そのうち９名はクレチン症，１名

は経過観察中，２名は未報告，１名は里帰り分娩

であったため県外転出で不明である（平成１６年８

月１日現在）。香川県での平成元年度からの累計

要精検率は １/１０２４となった。 また，アッセ

イ，ロット間変動等を考慮し見逃しや疑陽性を避

けるための再チェック数（表１０）も７５９件，疑陽

性を疑われての再採血も１１７件と昨年より減少し

たものの，まだ高率であった。

クレチン症疑陽性による再採血を減らす目的で

昨年度調べた結果に誤りがあったのでここで訂正

する３，４，５）。

対象は，平成１４年から１５年度クレチン症疑陽性

で再採血により正常となった１５３検体（出生体重

２００１g以上で TSH高値により疑陽性になった者

のみ）の正常者群と 平成１２年から１５年度までの

TSH高値により要精査検体となった４５検体の要

精査群の初回採血時の TSHと FT４の値を用い

た。TSH×FT４，TSH/（FT４×FT４），（TSH

×TSH）/（FT４×FT４），（TSH×TSH）/FT

４，TSH/FT４，の ROC曲線を比べた（図 １）。

正常者群と要精査群の間で有意差（p＝０．０５）が

認められたのは，TSH/FT４，TSH/（FT４×FT

４），TSH×FT４であった。FT４が１．０以上でな

おかつ TSH/FT４の値が３．５以下か，TSH/（FT

４×FT４）の値が１．５未満では再採血が不必要と

思われた。しかし TSH/（FT４×FT４）の値が

１．５未満の検体は再採血依頼検体の６．５％である。

また，要精検者群のうちでも上記の値以内であっ

た１検体は，ガラクトース疑陽性（出生体重２１７０

g 初回採血 生後４日目）による再々採血 生

生後日数 Phe（�/�）
初回検体 ５日 ２．５

再採血検体 ９日 ４．０

精査病院より １１日 ３．９

精査病院より １６日 ４．５

BH４負荷前

２９日

（負荷後血中
Phe値低下率
４３．１％）

５．１

BH４負荷１h後 ４．３

BH４負荷２h後 ３．４

BH４負荷３h後 ２．８

BH４負荷４h後 ２．８

BH４負荷８h後 ２．２

BH４負荷２４h後 ２．２

低 Phe食開始２日後 ３２日 ０．４

低 Phe食開始５日後 ３５日 １．０

BH４のみ投与３日後 ３９日 ２．４

BH４のみ投与６日後 ４２日 １．８

表１１ フェニールケトン尿症要精査児における血中
Phe 値の推移 HPLC法
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後３１日目に，クレチン症陽性になった。見逃しを

なくすため，今後とも検討が必要である。

� まとめ

平成１５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。

検体数は，先天性代謝異常症検査 ９９０１件 先天性副

腎過形成症検査 ９８７１件 クレチン症検査９９４９件であっ

た。

検体不備は３７７件で，このほとんどが低体重児であり

今年も低体重児は増加した。

要精検者数は，先天性代謝異常症は１名，クレチン症

が１３名であった。

最後に，ご協力いただいた香川小児病院 伊藤道徳先

生に感謝いたします。
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図１ ROC曲線とヒストグラム

香川県環境保健研究センター所報 第３号（２００４）香川県環境保健研究センター所報 第３号（２００４）

－１９５－－１９５－




