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研究要旨 

 広島県地域では、タンデムマス・スクリーニング試験研究中、新生児濾紙血正常判定で、乳

幼児期に重篤な急性代謝不全を発症した2症例を経験したことから、自施設での酵素活性測定

を中心とした迅速な確定・除外診断体制の下に、積極的な陽性判定・精査を行った。その結果、

特に脂肪酸代謝異常症で、特定の産院から母乳不足による偽陽性例が多発したが、中には軽症

罹患者と判定されたケースもあり、発症リスク潜在例の捕捉向上につながると考えられる。 

 

研究協力者 

 但馬 剛（広島大学大学院医歯薬保健学研究院 

     小児科学・講師） 

 

Ａ．研究目的 

 

広島県地域では以前、新生児濾紙血正常判定の

後に急性発症したビタミンB12反応性メチルマロ

ン酸血症およびカルニチンパルミトイルトラン

スフェラーゼ-Ⅱ（CPT-2）欠損症を各 1例経験し

たことから、同様の事例を防ぐべく、基準値の調

整と積極的な陽性判定・精査を試みた。 

 

Ｂ．研究方法 

 

自治体事業化後のスクリーニング施設である

広島市医師会臨床検査センターと連携して、基準

値の調整を随時実施。特に脂肪酸代謝異常症 3疾

患（MCAD/VLCAD/CPT-2 欠損症）は初回陽性後直ち

に精査とし、酵素・遺伝子診断を行った。 

※略字：MCAD と VLCAD＝それぞれ中鎖、極長鎖

アシル-CoA 脱水素酵素。CPT-2 は上記と同じ。 

 

Ｃ．研究結果 

 

2012年 2月から2014年 11月までの間に精査し

た新生児 46,008 人中 61 例（0.13％，内訳：アミ

ノ酸 10, 有機酸 9, 脂肪酸 42）を精査した。その

結果、軽症高フェニルアラニン（Phe）血症 3例、

イソ吉草酸血症 1 例、軽症型プロピオン酸血症 2

例と最終診断した（表 1,2）。脂肪酸代謝異常症群

では 42 例に異常値が検出されたが、最終的には 9

例が保因者ないし軽症患者と判断された（表 3）。 

 

Ｄ. 考察 

 

脂肪酸代謝異常症の精査件数が突出して多く

なったのは、厳格な母乳主義を採る特定の産院で

著しい哺乳不足状態に置かれた新生児に、異化亢

進による血中長鎖アシルカルニチンの軽度上昇

が多発したことに起因すると推測される。これら

の大半はリンパ球酵素活性測定で翌日には除外

して、保護者への負担を最小限に留めた。一方で

保因者ないし軽症罹患者と判断されるケースも

あったことから、現在の方針は、ウイルス性胃腸

炎などストレス時に急性発症しうるリスク潜在

例の捕捉向上につながるものと考えられた。 

 



Ｅ. 結論 

 

脂肪酸代謝異常症を中心に、スクリーニングで

正常判定後に急性発症する事例を防ぐには、迅速

な確定検査法を備えた上で、積極的な陽性判定を

行うことが有用である。 
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表【まとめ】．タンデムマス検査で検出された異常と最終診断 

 異常検出数 最終診断 

アミノ酸 

代謝異常関連 
10 軽症高 Phe 血症 (3) 

有機酸 

代謝異常関連 
9 

イソ吉草酸血症 (1) 

軽症プロピオン酸血症 (2) 

脂肪酸 

代謝異常関連 
42 

カルニチン欠乏症疑疑い(1) 

軽症型 CPT-2 欠損症疑い(1) 

VLCAD 欠損症保因者疑い(3) 



 

 
 
 
 

 
 
 
 



 


