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研究要旨 

 九州・沖縄地区は研究会や地区学会などで交流が盛んな地域の一つである。タンデムマスス

クリーニングを導入する際には多くの困難が予想された。それを克服するために全国で様々な

試みが行われている。九州・沖縄地域においても、地域の特性を理解している専門医師、検査

施設や自治体関係者と連絡を取ることができる連絡会議が必要であり、その連携の構築を進め

ている。 
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Ａ．研究目的 

タンデムマススクリーニング(TMS スクリーニ

ング)を導入する際に予想される困難を克服する

ために、地域の特性を生かした連携が必要である。

九州沖縄地域において、専門医師、検査施設や自

治体関係者との連携を構築し、活用する際の課題

について検討した。 

 

Ｂ．研究方法 

現在九州沖縄地域において先天代謝異常症の

症例検討や連携確立のために行われている、九州

先天代謝異常研究会や、九州先天代謝異常症診療

ネットワーク会議において、専門医師、検査施設

や自治体関係者の連携の現状と課題について検

討した。 

 

Ｃ．研究結果 

九州・沖縄地区は研究会や地区学会などで交流

が盛んな地域の一つである。年間出生数は約

132,000人（2013年）と全国の約13％に相当する。

TMS スクリーニングの対象疾患である先天代謝異

常症の分野では、2004 年から年 1回の「九州先天

代謝異常研究会」を開催し、様々な症例の勉強や

情報交換を行っている。2004 年から導入された、

TMS スクリーニングのパイロットスタディ（厚生

労働科学研究費補助金「わが国の 21 世紀におけ

る新生児マススクリーニングの在り方に関する

研究」 主任研究者 山口清次教授）では、福岡、

佐賀、熊本、宮崎の各地域に協力をいただき、14

万人余りの新生児の検査を行い、10 名の患者が診

断された。TMS スクリーニングへの公費負担導入

前には有償のスクリーニングを行った時期があ

り、2013 年からほぼすべての地域で公費負担によ

る検査が可能になった（図 1）。 

 

図 1.九州地区の TMS スクリーニング実施時期 

 



このタンデムマススクリーニングを九州・沖縄

地区の全ての地域に導入する際には多くの困難

が予想された。たとえば、①代謝救急の初期対応

は各地域の基幹病院で行うことが必要であるこ

と、②確定診断には専門施設における検査が必要

であり、尿有機酸分析、酵素診断、遺伝子解析な

ど保険診療外の特殊検査を施行する症例が少な

くないこと、③身近に相談できる専門医師が少な

いことがあること、④長期の支援のためには、医

療機関と行政、検査施設、専門施設などとの連携

が必要となること、などである。これらの困難を

克服するために全国で様々な試みが行われてい

る。そのために、地域の特性を理解している専門

医師、検査施設や自治体関係者と連絡を取ること

ができる連絡会議が必要性である。 

TMS スクリーニングの結果報告前に発症した

VLCAD 欠損症の男児（図 2）と、タンデムマスス

クリーニングによって発見されたVLCAD欠損症の

男児（図 3）の症例を示す。 

 

 

図 2.TMS 結果判明前に発症した VLCAD 欠損症児 

 

 
図 3.TMS で発見された VLCAD 欠損症児 

これらの症例からも、上記①～④の課題を解決

していくことが重要であると考えられた。 

 

Ｄ. 考察 

2012 年から九州・沖縄地区の新生児スクリーニ

ングに関わる医療施設、検査施設、自治体などの

参加を得て開催している「九州先天代謝異常症診

療ネットワーク会議」は、お互いに顔が見える関

係の中で、マススクリーニング対象疾患の診断と

治療の相談やスクリーニング体制の支援を行う

活動として有用であると考えられた（図 4）。そし

て、①診療ネットワーク会議の連絡体制を構築す

る、②定期的な研究会・連絡会を開催する、③地

域ごとのスクリーニング連絡協議会の開催等に

よって医療機関、検査機関、行政の連携を支援す

る、などの活動が重要であると考えられる。 

 

 
図 4.新規スクリーニング支援体制 

 

Ｅ. 結論 

 「九州先天代謝異常症診療ネットワーク会議」

を中心とした、地域の特性に基づく連携は、医療

機関、検査機関、行政の連携の支援活動として重

要である。 



 


