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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

MD
360L = = 7 360 	 (8 1 4

= = 7 71 8 8 L	1 5 1
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8 1 1 2 NIO - ,, ,, ) .

( 8 1 1 2 NIO ) .

) 8 1 1 2 GO . ( )- -

F H () ) , ,

8 1 1 2 NIO ) ( ( ., (-

F H - -

8 1 1 2 NIO ) .- , ,

) 1
. , ( , ) , 	

1 73

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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                       平 成 ３ ０ 年 １ 月 １ ０ 日 

 

     

   先生御侍史  

   

厚生労働省科学研究費補助金・研究班 

分担研究者 小林 弘典 

（島根大学医学部小児科・助教） 

 

タンデムマス・スクリーニングで発見された患者の 

コホート研究への協力依頼（追跡調査） 

 

 平成 29 年度厚生労働科学研究費補助金 成育疾患克服等次世代育成基盤研究事業「新生

児マススクリーニング検査に関する疫学的・医療経済学的研究」(3年間予定の 1年目)の一

貫として、タンデムマス法で発見された患者の追跡体制構築の研究を進めています。 

2014 年度から開始した「新生児マススクリーニングのコホート体制、支援体制、および

精度向上に関する研究」で得られた知見は、タンデムマス・スクリーニングの事業評価や

患者家族の福祉向上のための貴重なデータになっております。今年度からは、過去 3 年間

で発見され、ご登録いただいた患者の追跡調査を新しい研究班に引き継ぎ、続けてお願い

したく存じます。本研究の社会的意義と研究の進め方は以下の通りです。 

 
 １）患者コホート体制の社会的意義 

①マススクリーニング対象疾患の頻度、自然歴の解明 
②患者家族の生活実態把握 
③患者家族の QOL 向上 
④稀少疾患に対する行政サービス向上 
⑤稀少疾患の診断、治療技術の向上 
⑥公的事業の事業評価 
⑦地域格差の是正 
⑧新規治療法等の情報の患者へのフィードバック 

 
 ２）フォローアップ機関への調査（本研究での調査内容） 

①フォローアップ先の変更の有無 
②記入年月日 
③身体発育状況（正常範囲又は異常） 
④発達状況（正常又は異常） 
⑤治療状況（食事療法、薬物療法、生活指導等） 
⑥自由記載（臨床データ等） 

 

（裏面へ続く） 

���
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 本研究は、文部科学省および厚生労働省が合同で定めた「人を対象とした医学系研究の

倫理指針」に準拠してデザインされ島根大学医学部医の倫理委員会で承認されています。

本研究の社会的重要性をご理解いただきご協力をお願いします。 

 

添付資料 

①医療機関記入用（返信用） 

②島根大学医学部医の倫理委員会 審査結果（指示・決定通知書）写し（参考資料 1） 

③研究概要図（参考資料 2） 

  

※ さらに必要書類（研究計画書等）がありましたらお送りしますので、お知らせください。 

 

調査用紙の返送方法 

①返送していただくもの 

 「医療機関記入用」にご記入のうえ、返信用封筒をご利用ください。 

② 締め切り：2018年 2月 9日（金）とさせていただきます 

 

 

 

 

 

 

連絡先：  

島根大学医学部小児科 〒693-8501 出雲市塩冶町 89-1   

TEL:0853-20-2220  FAX:0853-20-2215 E-mail:pedms@med.shimane-u.ac.jp 

調査用紙は下記よりダウンロードできます  

島根大学医学部小児科 HP内 「研究について」 

検索：島根大学小児科 コホート  

「新生児タンデムマス・スクリーニング対象疾患患者のコホート調査」 

「調査用紙ダウンロード」 

http://ped-shimane-u.jp/study/tandem_mas_cleaning_resarch 
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（備考）※ 発達遅延基準 軽度：ADLは自立、中等度：ADL一部介助、重度：ADL全介助

タンデムマス  患者フォローアップ調査票（2年目以降）

生年月日・性別

2017～2019年度厚労省「新生児マススクリーニング検査に関する疫学的・医療経済学的研究」調査用紙

＊ 太枠の中の項目を記載してください。

様式C
医療機関記入用

ケースNo.（研究班記載欄）

自由記載

その他特記すべき事。

検査異常所見、合併症、

入院回数、問題となって

いる事など

16064

西暦 男 女

出生機関

診断した病院

確定診断名

フォローアップ

機関名・主治医 主治医：

記入年月日
西暦 年 月 日

（記入時年齢 歳 カ月）

転院･主治医の変更

当てはまるものにレ点

変更なし

主治医変更（新主治医名：

転院（転院先：

複数可）

(TEL：

）

主治医： ）

身体発育

正常範囲

その他（ やせ・低身長・肥満 ） 該当に○印

( ) cm、( ) kg ( 年 月 日測定)

死亡（ 歳 カ月時、死因： ）

当てはまるものにレ点

発達状況

当てはまるものにレ点

正常範囲

境界域

発達遅滞（ 軽度・中等度・重度 ） ※備考参照

未評価

治療状況

当てはまるものにレ点

特殊ミルク仕様（ 種類：

L-カルニチン

薬物療法（

無治療 □その他（

）

）

）
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今回の調査対象としている「タンデムマス新生児スクリーニング試験研究期症例」は、

　山口清次：タンデムマス導入による新生児マススクリーニング体制の整備と質的向上に関する研究．
　　　　　　平成24年度厚生科学研究報告書, 2013. 

にて下掲の通り集計されています（＊発行後に症例数の微修正あり）。

調査票をお送りした各医療機関が具体的に診断・フォローされている患者さんの人数や疾患名など、
当研究班では把握できませんので、対象となる症例の特定にお困りの場合は、試験研究期間に地域の
新生児のタンデムマス分析を実施していたスクリーニング検査施設へお尋ねください。
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＊研究班使用欄：症例整理番号（               ） 

タンデムマス法による新生児マススクリーニング試験研究期に発見された症例の 
臨床経過に関するアンケート調査票 

 
 

記入者：氏名                   記載日：西暦       年   月   日 
 
 
所属医療機関                           診療科            
 
 

研究 ID  
出生年月・性別  西暦（        ）年（     ）月     □ 男 ・ □ 女 
確定診断名  

精査・診断した 
医療機関 

□ 記入者の所属医療機関 
□ 他の医療機関 
  → 施設名・診療科（                         ） 

記入者の所属医療
機関での診療期間 

□ 精査時から 
□（     ）年（   ）月から 

□ 現在まで 
□（     ）年（   ）月まで 

□ 貴施設の判断に基づいて診療を終了 
□ 患者都合その他の事情によって診療が途絶 

現在（最終受診時）
の生活状況 

□ 普通に生活  □ 施設入所  □ 死亡 →（   ）歳（   ）か月時 
  死亡の経緯（                             ） 

転院歴がある場合 
□ 前 医：施設名・診療科（                       ） 
□ 転院先：施設名・診療科（                       ） 

身体発育 □ 正常範囲  □ 低身長  □ 痩せ  □ 肥満 

発達状況 
□ 正常範囲  □ 境界域  □ 遅れあり（ 軽度 ・ 中等度 ・ 重度 ） 
  ＊軽度＝遅れはあるが日常生活は普通にできる 
  中等度＝日常生活に介助が必要  重度＝意思疎通困難, 独歩不能など 

急性症状発症 
に伴う入院歴 

これまでの全経過を通じて □ なし ・ □ あり 
2016 ～ 2017 年度中に  □ なし ・ □ あり →（    ）回 

合併症 
□ なし □ 中枢神経（発達遅滞を除く） □ 心臓  □ 骨格筋 □ 肝 □ 腎 
□ その他 → 簡略に（                         ） 

現在（最終受診時）
の治療内容 

□ 食事療法  □ 特殊ミルク → 種類（      ）  □ L-カルニチン 
□ 他の薬剤・サプリメント（薬剤名のみ） 
 
 
□ その他 

自由記載欄 

 

自由記載欄  
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An Economic Evaluation of Neonatal Screening for Inborn Errors of Metabolism 
Using Tandem Mass Spectrometry in Thailand.
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