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援 専門領域の自律支援 先
天代謝異常症 

小児内科 53(8) 1257-1260 2021 

濱崎考史 【新生児マススクリーニング
と治療の最前線】フェニルケ
トン尿症 

遺伝子医学 11(3) 33-40 2021 

小林弘典,大澤好充 新生児マススクリーニングと
治療の最前線：VLCAD欠損
症 

遺伝子医学 11巻3号 56−60 2021 

笹井英雄 遺伝学的検査のエビデンス創
出 

遺伝子医学 11(3) 27-32 2021 

但馬剛, 笹井英雄 プロピオン酸血症 遺伝子医学 11(3) 49-55 2021 

但馬剛, 笹井英雄 新生児マススクリーニングと
治療の最前線：プロピオン酸
血症 

遺伝子医学 11(3) 49-55 2021 

濱崎考史 【周産期医学必修知識(第9
版)】先天性アミノ酸代謝異常
症 

周産期医学 51(増刊) 901-904 2021 

濱崎考史 対象疾患の診療アミノ酸代謝
異常症(特集みんなで役立てよ
う 新生児スクリーニング検
査 ) 

周産期医学 51(2) 181-4 2021 

石毛美夏 他科と連携したプレコンセプ
ションケアと産後ケア 内科
医/小児科医との連携 移行期
医療への対応 代謝疾患 

周産期医学 51(4) 615-617 2021 

小杉山清隆、白石
秀明、長尾雅悦、
田中藤樹、石川貴
雄、吉永美和、和
田光祐、野町祥
介、細海伸仁、山
口 亮、松本志郎、
城戸淳 

アルギニノコハク酸単独の上
昇を認めたアルギニノコハク
酸尿症の新生児マススクリー
ニング発見例 

日本マススク
リーニング学
会誌 

31(3) 317-325 2021 

香川礼子,但馬剛,佐
倉文祥,原圭一,田中
広美,藤原紗季,吉井
千代子,岡田賢 

新生児マススクリーニングで
ガラクトース血症を契機に発
見された胆道閉鎖症の3例 

日本マススク
リーニング学
会誌 

31(1) 33-39 2021 

増田知佳,坊亮輔,粟
野宏之,小林弘典,但
馬剛,飯島一誠 

ピボキシル基含有抗菌薬内服
母体から出生したイソ吉草酸
血症の1例 

日本マススク
リーニング学
会誌 

31(1) 41-47 2021 



 
 
 

横井あずさ, 横山
能文, 篠田優, 原晃
啓, 篠田邦大, 松本
英樹, 笹井英雄, 堀
友博, 久保田一生, 
大西秀典, 高島茂
雄, 下澤伸行 

小児大脳型発症前に診断し、
極めて早期に造血幹細胞移植
を施行できた、小児大脳型副
腎白質ジストロフィーの一例 

日本マススク
リーニング学
会誌 

31(1) 59-67 2021 

但馬剛 新規疾患の新生児マススクリ
ーニングに関する海外と我が
国の現状と課題 

日本マススク
リーニング学
会誌 

31(3) 11-21 2021 

新宅治夫 先天性代謝異常症の栄養食事
指導について メチルマロン酸
血症と尿素サイクル異常症を
中心に 

New Diet 
Therapy 

37(2) 99 2021 

石川貴雄、吉永美
和、和田光祐、野
町祥介、細海伸
仁、山口 亮、長尾
雅悦、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（2020年
度） 

札幌市衛生研
究所年報 第
48号 

48 42-48 2021 

長尾雅悦 アミノ酸代謝異常症 糖尿病・内分
泌代謝科  

53(4) 362-369 2021 

山田健治 脂肪酸代謝異常症に対するベ
ザフィブラートの有効性 

糖尿病・内分
泌代謝科 

53(4) 438-444 2021 

杉山 洋平 

村山 圭 

先天代謝異常症のガイドライ
ン 

糖尿病・内分
泌代謝科 

53(4) 459‐464 2021 

児玉浩子, 岡山 

和代 

（Wilson病患者）アンケート
調査からみた移行期医療の課
題 

肝胆膵 82 405-412 2021 

山口清次, 但馬剛 自治体の枠を超えた新生児ス
クリーニングの標準化・効率
化 

公衆衛生情報 51(3) 10-12 2021 


