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リーニングガ
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生児マススク
リーニングガ
イドブック 

診断と治
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診断と治
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診断と治
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東京 2019 82-83 
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生児マススク
リーニングガ
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診断と治
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東京 2019 86-87 
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management. 
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中山書店 
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原田大 代謝性肝疾患によ
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2019 104-109 

但馬剛 カルニチンパルミ
トイルトランスフ
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欠損症 

山口清次 よくわかる新
生児マススク
リーニングガ
イドブック 
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イドブック 

診断と治
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診断と治
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山口清次 よくわかる新
生児マススク
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イドブック 

診断と治
療社 

東京 2019 136 

但馬剛 ガラクトース血症
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山口清次 よくわかる新
生児マススク
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イドブック 

診断と治
療社 

東京 2019 137 

但馬剛 高ガラクトース血
症：その他の疾患 

山口清次 よくわかる新
生児マススク
リーニングガ
イドブック 

診断と治
療社 

東京 2019 140-142 
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診断と治
療社 
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但馬剛 ガラクトース関連
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山口清次 よくわかる新
生児マススク
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診断と治
療社 

東京 2019 188 

青天目 信,
松尾怜奈 
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ておきたい福祉制
度 

井原 裕, 斎
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日本評論
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青天目 信 リボフラビン反応 
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厚生労働科
学研究費補
助金難治性
疾患政策研
究事業 遺
伝性白質疾
患・知的障
害をきたす
疾患の診
断・治療・
研究システ
ム構築班 

治療可能な遺
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手引き 

診断と治
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経筋接合部異常が示唆され
た phosphoglucomutase 1 
欠損症の1例 

臨床神経学 60(2) 152-156 2020 

Fujita M, 
Nagashima K, 
Takahashi S, 
Suzuki K, 
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Hata A. 

Handheld flow meter 
improves COPD 
detectability regardless of 
using a conventional 
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split-sample validation 
study. 
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Hirata T, 
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Murakami 
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Cross-talks of 
glycosylphosphatidylinosito
l biosynthesis with 
glycosphingolipid 
biosynthesis and 
ER-associated degradation. 

Nat Commun. 11(1) 860 2020 

児玉浩子 酢酸亜鉛水和物製剤 ノベ
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Kumamoto K, 
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Newborn screening for Fabry 
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Mol Genet Metab 
Rep. 
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al 

Leaky splicing variant in 
sepiapterin reductase 
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2019 
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濱崎考史 代謝機能検査 テトラヒド
ロビオプテリン負荷試験 

小児内科 51(4) 513-515 2019 

伊藤康，中務秀
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発症前診断が早期治療・発症
予防につながらなかったグ
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１（GLUT1）欠損症の家族
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特殊ミルク情報 55 19-23 2019 

手塚美智子，石
川貴雄，吉永美
和，野町祥介，
東田恭明，三觜 
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田中藤樹，小杉
山清隆 

新生児マススクリーニング
代謝異常症検査結果 (2018
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トコンドリア病UPDATE 
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