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研究要旨 

 タンデムマス・スクリーニング（以下、TMSスクリーニング）は2014年度までに全国の自治

体で実施されるようになった。九州・沖縄地区でも2012年から2014年にかけて公費によるTMS

スクリーニングの導入が進み、それに伴ってスクリーニングの実施や精密検査、診断や治療な

どでいくつかの課題が認められた。地域の特性を生かした専門領域の取り組みとして、専門医

師、検査施設や自治体関係者との連携を試みている。 

 

 

Ａ．研究目的 

九州・沖縄地区で 2012 年から 2014 年にかけて

導入された公費によるタンデムマス・スクリーニ

ング（以下、TMS スクリーニング）において、そ

の実施や精密検査、診断や治療などの課題につい

て検証する。その課題を解決するために、地域の

特性を生かした専門医師、検査施設や自治体関係

者との連携を構築し、活用するための方策につい

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・沖縄地区では、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、これまでに 11 回の「九州先天代謝

異常研究会」を開催している。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）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（表 1）。 

表 1．タンデムマス検査の導入 

 

 

この TMS 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の課題として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、尿中有機酸分析、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、などが挙げられ

た。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と考えられた。 

TMS スクリーニングによって発見された VLCAD

欠損症の男児（図１）の症例を示す。 

  

 

図 1. 出生後のタンデムマス検査で異常を指摘された 29 生日の男児 

 

この症例から、上記の課題のなかで、②確定診

断には専門施設における検査が必要であり、尿中

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、

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、

についての関係者の情報の共有が重要であると

患あげられた。 

 

Ｄ. 考察 

2012 年から九州・沖縄地区の新生児スクリーニ

ング（以下、NBS）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、今年度で

第 4 回目となり、TMS スクリーニングから、新規

のスクリーニングの候補となる疾患について多

くの検討を行うことができた。 

NBS の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。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

考えられた（表 2）。 



 表 2. 新規スクリーニングの支援体制 

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

要であると考えられた。 

 

 

 

 

 

 

 


