
M

 

 

609	 c

 

 

�������
���	��� 

  

 

 

 

 

 

 

 

 
 

 

 

 

  y y

 

 

N  

 

 

 
2014 M

N

T Sr

TMT t

u T y

FIA e y c

y y y y

e O i

cn e H

H

N O i y

cL e

N Sr N FIA e

u N O r M

u

T N M

Sr NBS ri

T

O u T

LC/MS/MS u

u T

c c T  
 

 
NBScL

e

N

c i e

HPLC i e

LC/MS/MS c O

c u T

c e NBS
c NBS e

-,, c 2BA= cn 609	N

Sr P 3 41 cn N Sr

c T O 59 N c Sr

e ir N ce ri

T O 41 59 59 u u T c

c T e H N c i ce

c hO NH r

32



M Sr

T  
 

 
T  

 
 

1  
Guthrie cn NBS

M u 1 c

T NBS cT N

T O

e Paigen c H

N Sr e

T c T 3

e Guthrie
ce HPLC N H

TMS N Sr i ce

HPLC N T Sr T

13
N T Sr TMS

FIA c ce u

cL

T HPLC N Sr

e LC/MS/MS cn

N Sr  
2 cL 2017  

cL 2017 c 2 c

T c c

u h  
2-a.  

e2012 c u

2017 c i

c e HPLC
T O TMT N

N

u T HPLC c t LC/MS/MS
cn u

HPLC c LC/MS/MS
u 3 c T LC/MS/MS

e c

FIA e H

cn

N c 1
c N  

2-b. C3  
C3 e c

N tr

e CoA
VB12 i e VB12 c

n N r c e

c

y tHcy N Sr tHcy c

u T

N 2
MMA tHcy c u

 
2-c. C5  

e 2-a/b e

ScherzoSS-C18 Imtakt u T

H  
C5 c e C5

cy IVG
u

c

cn u

N H 2017
i e C5 90.8 N

M Sr N T 4
3 (3MCG)e 3

c c

N T 5
2 c cL 1

u Sr

C5-OH C5-OH
c r  

 
 

NBS cL LC/MS/MS
e u T

T H e

M T e

Sr L e S

r LC/MS/MS e TMS c T

c c

cn e u

T

H TMT cH

e u N t

r cn

M O r

33



N c

T T

cn u

N c r rc

u  
 

 
LC/MS/MS cn

i

c

c T r

TMSN Sr cL

H N i H

u r  
 

 
1.   

1) LC/MS/MS cn y 2
― C5

y

―

 : 
. . 

2 pfnsv7`XZdA_J�%$9�
7a3LyQ��� ,PN"*C ,>6��
�G�C -+�� ��=' : 

. 27(1): 83-89, 2017. 
3wkumrqj32mvk Web K1ijlr
a,<&`\V]yH�;#  x?�   �x
>6��x=!S�xO0R	x �85 : 
(.qjjgtvouh��M . 27(1), 35-42, 
2017. 
4wC5-DC��)YF4ET�`bd�R&
^DWce[ 2 �y
/I ��� >UB

>6�� @=: : 
. 27(3): 263-268, 2017. 

5) Tajima G, Hara K, Tsumura M, Kagawa R, 

Okada S, Sakura N, Maruyama S, Noguchi A, 
Awaya T, Ishige M, Ishige N, Musha I, Ajihara S, 
Ohtake A, Naito E, Hamada Y, Kono T, Asada T, 
Sasai H, Fukao T, Fujiki R, Ohara O, Bo R, 
Yamada K, Kobayashi H, Hasegawa Y, 
Yamaguchi S, Takayanagi M, Hata I, Shigematsu 
Y, Kobayashi M: Newborn screening for carnitine 
palmitoyltrans- ferase II deficiency using 
(C16+C18:1) /C2: Evaluation of additional 
indices for adequate sensitivity and lower false- 
positivity. Mol Genet Metab. 122(3): 67-75, 2017. 

2.   
1) 2

 44
. , 2016/8/26 27  

2
Web cn

2

44 . , 
2016/8/26 27  
3 , , , , 

, , , ,
cL VLCAD  

c . 
59 , , 

2017.2017/10/12 14 
4 , , ,               

, ,
PCCA c 2 N

c Sr 1 . 
59 , , 

2017.2017/10/12 14 
 

 
T 

34



y u

y u

t l

i

o

n

2
0
0
1

4

gI S /,
h F / 4 ,4 4 	 4 - 4 1

2
0
1
1

/,
h F A e

2
0
1
2

O M

/,
A e F / 4 ,4 4 	 4 - 4 1

r O M
gI S t

, - -

F TP og
r a l

G I
S M

2
0
0
1

4 4
/ 4

	DV

G IS M
G IS M	 	
	DV o

2
0
1
5

4 4
uH S

	DV

G IS M
G IS M	 	
	DV o

2
0
1
6 uH S

4 4

	DV

B L S M C o

	DV o

609

4 B /9/ 41 59 59

cL , 609c
L

A3 C

( cL

t

A 5 +5 O l 5 o M
3 +5

l + 5 O
l - 1 a iS

O u i Ui l P
l c c U

O U - - CHB I GDHI
U

2 GDHI 2
L U

O yV P l o M
+2

l /
l +2 a iS

O U - l - U
l e U

l t s+ hvg 3 5. n 7 N I 5. 6 , )

U
c r

e U
T aimu	

05. 8 C GM IO 3 1) ( ) E E (PE
1) V T S

o px
5 L D DDG D D

6 OI
5 L D DDG D D 6 OI
/ I I - H 2 DO 2 DL - IA

8 IF - D

l y +E CF

i Sic
( 8 M H C

) 8 H AOMN IC B/

) 8 , H 9 5 = =

a (,H I

) 8 9 C 6

( L H (,H I

(S.	Persichilli et	al.:		������������������������	�������

5 3

5 3 ( / IA (

) 8 7 * H 9 5 = =

a - H I

T ( 8 9 C 6 	

(C.	Turgeon	et	al.:		������������
����������
�������

2 4 5 D LH A A B 1 ,0 +( +) l

), , ., ( ( ), ( , ( ., ) ) ), ) , ) ., * * ), * , * ., + + ), + , + ., ���

(

)

*

+

,

-

.

/

0

����������������
�������������������		��

����������������
�������������������
��

���������������������


����������������
�������������������		��

����������������
�������������������
��

���������������������

), , ., ( ( ), ( , ( ., ) ) ), ) , ) ., * * ), * , * ., + + ), + , + ., ���

(

)

*

+

,

-

.

/

0


����������������
�������������������		��

����������������
�������������������
��

���������������������


����������������
�������������������		��

����������������
�������������������
��

���������������������

5 = =Wd

f6 4 h eU	5 3

RT 2.29min
����

�� 

�
��#!��$�� ���
	���������������������
�
��#!��$�� ���
	������	�����������	��
�	����!������
	���������������������
�	����!������
	������	�����������	��
�
��#!��$�� ��������
�	����!�����������

�� 

�
��#!��$�� ���
	���������������������
�
��#!��$�� ���
	������	�����������	��
�	����!������
	���������������������
�	����!������
	������	�����������	��
�
��#!��$�� ��������
�	����!�����������

Ile

Leu

Ile

Leu

�� 


���"�� � !#$��� ��������	��������������������	���

���"�� � !#$��� ��������	��������������������
���

�� 


���"�� � !#$��� ��������	��������������������	���

���"�� � !#$��� ��������	��������������������
���

- .

- .

-

Leu

ASA

35



Number of cases with elevated C5 at 1st 
screening test

174 cases (0.07%)
�Repeat screening: 167, Medical examinations: 7�

C5 levels of 174 samples:nmol/mL, FIA method
�mean � SD (range))

At 1st screening test 1.60�1.01
(1.00-7.08)

At repeat screening or medical 
examination

0.38�0.21
(0.04-2.02)

Urine organic acid analysis at medical 
examination 3HIVA & IVG not detected

Results of 2nd-tier test of 1st DBS sample with 
elevated C5

PC positive cases 158/174 (90.8%)

IVG positive cases 0/174
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GPhe: Leu: y Ile: y y allo-Ile: y y Met: Tyr: 
Val: Cit: ASA: tHcy: y ORA: Ser: 

Thr: Asp: Gly: Glu: Arg: Orn: 
Ala: ASS: ASL: MMA: DTT: 

y 3HIVA: 3- y PC: y HCU: IVA: y
MCCD: 3-  
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