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宮城県・仙台市 山形県 福島県

1 ◯ ◯ ◯
2 宮城県公衆衛生協会 宮城県公衆衛生協会 福島県保険衛生協会

3 同じ 同じ 別施設（宮城県公衆衛生協会）

4 一般社団法人 一般社団法人 一般社団法人

5 なし なし 一部

6 東北大学病院 山形大学医学部附属病院 福島県立医科大学附属病院

7 全て 全て 全て

8

ポンペ病

ムコ多糖症I型
ムコ多糖症II型（男・女）
ファブリー病（男）

副腎白質ジストロフィー（男）

重症複合免疫不全症（SCID）
脊髄性筋萎縮（SMA）

ポンペ病

ムコ多糖症I型
ムコ多糖症II型（男・女）
ファブリー病（男）

副腎白質ジストロフィー（男）

重症複合免疫不全症（SCID）
脊髄性筋萎縮（SMA）

ポンペ病

ムコ多糖症I型
ムコ多糖症II型（男・女）
ファブリー病（男）

副腎白質ジストロフィー（男）

重症複合免疫不全症（SCID）
脊髄性筋萎縮（SMA）

9 同じ 同じ 同じ

10

LSD ：蛍光合成基質酵素活性測定法（4MU）
ALD ：タンデムマス法（LC-MS/MS）

SCID：qPCR法
SMA：qPCR法

LSD ：蛍光合成基質酵素活性測定法（4MU）
ALD ：タンデムマス法（LC-MS/MS）

SCID：qPCR法
SMA：qPCR法

LSD ：蛍光合成基質酵素活性測定法（4MU）
ALD ：タンデムマス法（LC-MS/MS）

SCID：qPCR法
SMA：qPCR法

11

MPSI（IDUA）＜8 pmol/h/disk
MPSII （IDS）＜5 pmol/h/disk

Pompe （GAA）＜4 pmol/h/disk
Fabry （GLA）＜9 pmol/h/disk

ALD （C26:0-LCP）＞0.11 nmol/ml

MPSI（IDUA）＜8 pmol/h/disk
MPSII （IDS）＜5 pmol/h/disk

Pompe （GAA）＜4 pmol/h/disk
Fabry （GLA）＜9 pmol/h/disk

ALD （C26:0-LCP）＞0.11 nmol/ml

MPSI（IDUA）＜8 pmol/h/disk
MPSII （IDS）＜5 pmol/h/disk

Pompe （GAA）＜4 pmol/h/disk
Fabry （GLA）＜9 pmol/h/disk

ALD （C26:0-LCP）＞0.11 nmol/ml

12
パイロットスタディにおけるデータ、他施設のデ

ータ、疾患頻度、再検査率などを鑑みて決定
宮城県公衆衛生協会の基準を使用 宮城県公衆衛生協会の基準を使用

13 2023/02/01 2023/03/01 2023/09/01
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ポンペ病 A B C D E
2022年度 1,549 9 4 0 4
2023年度 10,921 20 14 0 12

ムコ多糖症I型 A B C D E
2022年度 1,549 0 0 0 0
2023年度 10,921 6 1 0 1

ムコ多糖症II型 A B C D E
2022年度 1,549 1 0 0 0
2023年度 10,921 8 7 0 7

ファブリー病 A B C D E
2022年度 1,549 0 0 0 0
2023年度 10,921 9 2 0 0

副腎白質ジストロフィー A B C D E
2022年度 1,549 4 0 0 0
2023年度 10,921 34 7 2 4

ポンペ病 A B C D E
2022年度 52 0 0 0 0
2023年度 4,923 11 8 0 調査中

ムコ多糖症I型 A B C D E
2022年度 52 0 0 0 0
2023年度 4,923 1 0 0 0

ムコ多糖症II型 A B C D E
2022年度 52 0 0 0 0
2023年度 4,923 0 0 0 0

ファブリー病 A B C D E
2022年度 52 0 0 0 0
2023年度 4,923 0 0 0 0

副腎白質ジストロフィー A B C D E
2022年度 52 0 0 0 0
2023年度 4,923 8 0 0 0

ポンペ病 A B C D E
2022年度 0 0 0 0 0
2023年度 4,457 4 3 結果未着 結果未着

ムコ多糖症I型 A B C D E
2022年度 0 0 0 0 0
2023年度 4,457 1 0 0 0

ムコ多糖症II型 A B C D E
2022年度 0 0 0 0 0
2023年度 4,457 3 1 0 1

ファブリー病 A B C D E
2022年度 0 0 0 0 0
2023年度 4,457 6 1 0 0

副腎白質ジストロフィー A B C D E
2022年度 0 0 0 0 0
2023年度 4,457 8 0 0 0
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