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図1. CPT2 欠損症：診断症例数の推移 

タンデムマス法の試験研究期間 タンデムマス自治体事業化 
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図2. VLCAD 欠損症：酵素診断症例数の推移 

タンデムマス法の試験研究期間 自治体事業化 
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　　発症後精査例：骨格筋症状 
　　発症後精査例：低血糖症 
　　発症後精査例：心筋症を伴う最重症病型 
　　マススクリーニング発見例 
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図3. MCAD 欠損症：診断症例数の推移 
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NBS 陽性例 
(A～E：次図での区分) 
(A) 罹患者 N-1　　死亡 
(A) 罹患者 N-2　　CK↑ 
(A) 罹患者 N-3　　筋症状 
(A) 罹患者 N-4　　死亡 
(A) 罹患者 N-5　　筋症状 
(A) 罹患者 N-6　　低血糖 
(A) 罹患者 N-7　　筋症状 
(A) 罹患者 N-8　　無症状 
(A) 罹患者 N-9　　無症状 
(A) 罹患者 N-10　 無症状 
(A) 罹患者 N-11　 無症状 
(A) 罹患者 N-12　 無症状 
(A) 罹患者 N-13　 無症状 
(C) 保因者 N-14 
(C) 保因者 N-15 
(C) 保因者相当 
          (n = 8) 
(D, E) 偽陽性 
          (n = 17) 

CPT2 活性 
(%) 
未検 
12.1 
未検 
  7.8 
未検 
未検 
未検 
27.9 
  4.1 
  6.4 
14.2 
  7.5 
16.5 
31.8 
70.8 

37.7 - 59.1 
(n = 6) 

51.5 - 156.6 
(n = 12) 

d1C2/d31C16 
  4.4 
 
  2.1 
 
  7.7 
  2.7 
  8.3 
  6.5 
 
 
  1.4 
 
 
26.0 
 

46.0, 47.8 
(n = 2) 

67.0 - 174.9 
(n = 7) 

d27C14/d31C16 
  4.8 
 
  3.3 
 
  4.4 
  3.3 
  4.4 
  6.2 
 
 
  2.4 
 
 
21.2 
 

52.0, 67.4 
(n = 2) 

93.2 - 195.6 
(n = 7) 

脂肪酸代謝能 (%) 
  
 
未検 
 
未検 
 
 
 
 
未検 
未検 
 
未検 
未検 
 
未検 
 
 
 
 

アレル１ 
p.R151W 
p.F383Y 
p.E174K 
p.W374* 
p.F383Y 
p.E174K 
p.P504L 
p.E174K 
p.E174K 
c.214_215delTT 
p.E174K 
p.E174K 
p.F383Y 
p.T509A 
p.E545A 
 
 
 
 

アレル２ 
p.F383Y 
p.F383Y 
p.F383Y 
p.F383Y 
p.R477W 
p.F383Y 
p.V605L 
p.V605L 
p.R219Q 
p.R631C 
c.1747delC 
p.F383Y 
p.F383Y 
変異なし 
変異なし 
 
 
 
 

表1. CPT2 欠損症マススクリーニング陽性例の診断結果 
（平成30年度の発見患者：N-9～13） 

CPT2 遺伝子解析 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

CPT2 変異なし (n = 4) 
CACT 変異なし (n = 3) 
CPT2 変異なし (n = 4) 
CACT 変異なし (n = 4) 

NBS 正常の発症患者 
(A～E：次図での区分)
(A) 低血糖型 S-1 
(B) 骨格筋型 S-2  
(B) 骨格筋型 S-3 
(B) 骨格筋型 S-4 
(B) 骨格筋型 S-5 
NBS 未検の発症患者 
　低血糖型 S-6 
　低血糖型 S-7 
　骨格筋型 S-8 
　骨格筋型 S-9 
　骨格筋型 S-10 
　骨格筋型 S-11 
保因者？ 
(C) 急性脳症 S-12 
(C) CK 著増 S-13 
(C) CK 著増 S-14 
(C) CK 著増 S-15 

CPT2 活性 
(%) 
13.6 
16.2 
  9.5 
15.5 
  8.1 
 
 6.6 
未検 
17.3 
  2.8 
18.4 
14.7 
 
45.2 
50.5 
48.7 
63.1 

d1C2/d31C16 
  4.1 
 
 
 
41.9 
 
 
 
  9.4 

d27C14/d31C16 
  4.0 
 
 
 
33.3 
 
 
 
  4.4 

脂肪酸代謝能 (%) 
  
 
未検 
未検 
未検 
 
 
未検 
 
未検 
未検 
未検 
未検 
 
未検 
未検 
未検 
未検 

アレル１ 
p.R161W 
p.F383Y 
p.R560W 
p.R560W 
p.S113L 
 
p.R151W 
p.F383Y 
p.Q105* 
p.F383Y 
p.S113L 
p.S122F 
 
p.S122F 
p.S122F 
p.S122F 
p.L191P 

アレル２ 
p.F383Y 
p.R560W 
p.V605L 
p.V605L 
p.E645* 
 
p.R151W 
p.Q449* 
p.R631C 
p.E527K 
p.M214T 
p.P504L 
 
変異なし 
変異なし 
変異なし 
p.E527K 

CPT2 遺伝子解析 

表2. 発症後に CPT2 欠損症が疑われた症例の診断結果 
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C14/C3 

A B C D E 

(C16 + C18:1)/C2 

A B C D E 

症例 S-1（広島の偽陰性発症例） 

図4. 新旧スクリーニング指標値の分布     
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図5. スクリーニング陽性後初回精査時の血清指標値     
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