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【 は じ め に 】  

福 島 県 で は 、 平 成 25 年 4 月 1 日 か ら 先 天 性

代 謝 異 常 症 等 検 査 事 業 に タ ン デ ム 型 質 量 分 析

装 置 に よ る 検 査 を 導 入 し 、 従 来 の 6 疾 患 に 13

疾 患 を 加 え た 19 疾 患 を 対 象 と し た 新 生 児 マ ス

ス ク リ ー ニ ン グ 検 査 を 開 始 し た 。 タ ン デ ム マ

ス 法 に よ る 検 査 で は 、 ア ミ ノ 酸 と と も に 遊 離

カ ル ニ チ ン お よ び ア シ ル カ ル ニ チ ン が 測 定 で

き 、 ア ミ ノ 酸 代 謝 異 常 症 、 有 機 酸 代 謝 異 常

症 、 脂 肪 酸 代 謝 異 常 症 の ス ク リ ー ニ ン グ が 可

能 と な り 、 多 く の 自 治 体 で 公 費 実 施 が 進 め ら



れ て い る 。  

今 回 、 検 査 開 始 に 伴 う 検 査 機 関 側 の 準 備 と

実 施 状 況 に つ い て 報 告 す る 。  

【 方  法 】  

検 査 機 器 は エ ー ビ ー ・ サ イ エ ッ ク ス KK 製

の API3200 、 検 査 方 法 は 非 誘 導 体 化 法 、 試 薬 は

パ ー キ ン エ ル マ ー 社 の NeoBaseKit を 用 い た 。  

平 成 25 年 1 月 に 基 礎 的 検 討 お よ び 日 本 分 光

KK ア ミ ノ 酸 分 析 用 高 速 液 体 ク ロ マ ト グ ラ フ

ィ ー （ HPLC ） 法 と の 相 関 を 確 認 し 、 2 月 か ら

3 月 に 掛 け て は 、 参 考 基 準 値 の 設 定 を 目 的 と

し て 保 護 者 の 同 意 が 得 ら れ た 1,745 検 体 を 用 い

試 験 研 究 を 行 な っ た 。  

【 結  果 】  

基 礎 的 検 討 で は 、 再 現 性 、 日 内 変 動 、 日 差

変 動 に 関 し 良 好 な 成 績 を 得 た 。 ま た 、 HPLC 法

と の 相 関 関 係 も 良 い こ と を 確 認 し た 。  

暫 定 基 準 値 の 設 定 段 階 で は 、 厚 生 労 働 省 研

究 班 の 基 準 値 と 比 較 し て フ ェ ニ ル ア ラ ニ ン

（ Phe ） 、 メ チ オ ニ ン （ Met ） 、 シ ト ル リ ン



（ Cit ） 、 遊 離 カ ル ニ チ ン （ C0 ） が 低 値 で 、 バ

リ ン （ Val ） 、 グ ル タ リ ル カ ル ニ チ ン （ C5DC ）

が 高 値 傾 向 に あ っ た 。  

試 験 研 究 で は 有 機 酸 代 謝 異 常 症 の グ ル タ ル

酸 血 症 1 型 疑 い を 1 例 、 脂 肪 酸 代 謝 異 常 症 の

二 次 対 象 疾 患 で あ る 全 身 性 カ ル ニ チ ン 欠 乏 症

疑 い を 2 例 認 め た が 、 再 検 査 の 結 果 は 基 準 値

の 範 囲 内 で あ っ た 。 有 機 酸 代 謝 異 常 症 の メ チ

ル マ ロ ン 酸 血 症 ま た は プ ロ ピ オ ン 酸 血 症 疑 い

で 即 精 密 検 査 対 象 を 1 例 認 め 、 精 密 検 査 の 結

果 は ビ タ ミ ン Ｂ 12 欠 乏 症 と 診 断 さ れ た 。  

検 査 が 開 始 さ れ た 平 成 25 年 4 ～ 6 月 の 3 か

月 の 検 査 数 は 3,847 件 で あ り 、 再 検 査 に 至 っ た

例 は 脂 肪 酸 代 謝 異 常 症 の ミ ト コ ン ド リ ア 三 頭

酵 素 / 長 鎖 3- ヒ ド ロ キ シ ア シ ル -CoA 脱 水 素 酵

素 （ TFP/LCHAD ） 欠 損 症 疑 い が 1 例 、 全 身 性 カ

ル ニ チ ン 欠 乏 症 疑 い が 7 例 で あ っ た 。 こ の う

ち 全 身 性 カ ル ニ チ ン 欠 乏 症 疑 い で 精 密 検 査 対

象 に な っ た 1 例 を 認 め た が 、 精 密 検 査 の 結 果

は 異 常 な し で あ っ た 。  



【 ま と め 】  

タ ン デ ム マ ス ・ ス ク リ ー ニ ン グ 検 査 開 始 に

あ た り 、 検 査 機 関 と し て 体 制 の 整 備 を 行 っ

た 。 対 象 疾 患 が 拡 大 し 、 新 生 児 期 の 未 だ 発 症

を み な い 時 期 に 疾 病 を 発 見 し て 治 療 介 入 で き

る の で 、 乳 幼 児 の 突 然 死 や 神 経 後 遺 症 の 予 防

を 通 し て 、 母 子 保 健 へ の 貢 献 巾 が 大 き く 広 が

っ た 。 今 後 と も 関 係 機 関 と の 連 携 を と り な が

ら 精 度 の 高 い 結 果 を 出 し 続 け る べ く 努 力 し て

い き た い 。  


