
<情報>

先天性代謝異常等検査実施状況(平成25年度)

厚生労働省雇用均等･児童家庭局母子保健課

1.代謝異常等検査(昭和52年度～平成25年度)

(1)検査実施件数

実施年度 偬��i�B��ﾂ��受検者数(人) 假8ﾉ�b３��患者数(人) 

昭利52-平成19年度 鼎�ﾃ33Bﾃ�C��39,093,547 涛b纈�14,534 

平成20年度 ��ﾃ�コﾃ3ィ�1,163,190 ���r�"�780 

平成21年度 ��ｳ�c津c���1,140,782 ���b綯�772 

平成22年度 ��ﾃ�crﾃ#湯�1,139,246 ���b縒�770 

平成23年度 ��ﾃ�Crﾃ鼎R�1,113,014 ���b�"�725 

平成24年度 ��ﾃ�3�ﾃ#C��1,095,232 ���b�2�763 

平成25年度 ��ﾃ��rﾃ�ッ�1,090,713 ���r�"�853 

合計 鼎bﾃcS�ﾃs�"�45,835,724 涛ゅ2�19,197 

(注) 2,000g以下の低体重児の再採血者が､受検者数に含まれることにより､受検率は100%を越えることがあるo

(2)患者発見率

病名 傴ｩ��S"ﾙ[ﾙ�ﾃ�僖�7��兌ﾙ�ﾃ#�D�7��兌ﾙ�ﾃ#�D�7��兌ﾙ�ﾃ#)D�7��発見 患者数 價ﾘﾊ凛b�発見 患者数 價ﾘﾊ凛b�発見 患者数 價ﾘﾊ凛b�発見 患者数 價ﾘﾊ凛b�

先天性副腎過形成症(*1) ��ﾂ��ﾃC�B�1/16,500 ��ﾂ�C��1/23,700 ��ﾂ�c��1/19,000 ��ﾂ�s2�1ノ15,600 

クレチン症(*2) ���ﾃcC��1/3,400 田�b�1/1,900 田#R�1/1,800 田#2�1/1,800 

ガラクト-ス血症 ��ﾃ�sR�1/36,400 �#r�1/43,100 ����1/60,000 �#2�1/49,500 

フエニ-ルケトン尿症 鉄�r�1/75,600 �#B�1/48,500 ��r�1/67,100 ��"�1/94,900 

楓糖尿症 都��1/501,200 �"�1/581,600 ���0/0 �"�1/569,600 

ホモシスチン尿症 ���2�1/202,600 ���1/1,163,200 ���0/0 釘�1/284,800 

シトルリン血症1型(*3) アルギニノコハク酸尿症(*3) メチルマロン酸血症(*3) プロピオン酸血症(*3) イソ苦学酸血症(*3) メチルクロトこルグリシン尿症(*3) � ��劔 

ヒドロキシメチルグルタル酸血症(*3) 複合カルポキシラーゼ欠損症(*3) グルタル酸血症Ⅰ塑(*3) MCAD欠損症(*3) VLCAD欠損症(*3) 田���劔 ��

三頭酵素欠損症(*3) CPT-1欠損症(*3) �- 劔�- 

その他 �- 都��鉄���32�- 

合計 ��BﾃS3B� 都��� 都s"� 都s�� 

(*1)先天性副腎過形成症検査(昭和63年度～)
(*2)クレチン症検査(昭利54年度～)

(*3)タンデムマス法による代謝異常検査(平成23年度～)



病名 兌ﾙ�ﾃ#9D�7��兌ﾙ�ﾃ#ID�7��兌ﾙ�ﾃ#YD�7��俘xﾇb�発見 患者数 價ﾘﾊ凛b�発見 患者数 價ﾘﾊ凛b�発見 患者数 價ﾘﾊ凛b�発見 患者数 價ﾘﾊ凛b�

先天性副腎過形成症(*1) ��ﾂ�c"�1/18,000 ��ﾂ�s��1/15,600 ��ﾂ�c��1ノ15,800 ��ﾂ��ﾃsビ�1/16,700 

クレチン症(*2) 鉄ィ�1/1,900 田#b�1/1,700 田3B�1/1,700 ��Bﾃ3Cr�1/3,000 

ガラクト-ス血症 �#2�1/48,400 ����1/60,800 �3R�1/31,200 ��ﾃ##��1/37,600 

フエニールケトン尿症 �#��1/55,700 �#��1/54,800 �#R�1/43,600 田3R�1/72,200 

楓糖尿症 �"�1/556,500 �2�1/365,100 �2�1/363,600 涛��1/509,300 

ホモシスチン尿症 �2�1/371,000 ���1/1,095,200 釘�1/272,700 �#�b�1/222,500 

シトルリン血症1型(*3) �"�1/151,000 ���1/583,100 1/583,100 �"�1/493,200 迭�1/374,300 

アルギニノコハク酸尿症(*3) ���1/302,000 ������1/986,400 �"�1/935,700 

メチルマロン酸血症(*3) �2�1/100,700 ���澱�1/164,400 ����1/187,100 

プロピオン酸血症(*3) �2�1/100,700 唐�1/72,900 ��R�1/65,800 �#b�1/72,000 

イソ吉革酸血症(*3) ���- ���--i.- ���1/986,400 ���i/1,871,400 

メチルクロトニルグリシン尿症(*3) ヒドキ～血'し) �"�1/151,000 ���1/583,100 �2�1/328,800 1/328,800 澱�1/311,900 

ロンメチルグルタル酸症(*3 複合カルポキシラーゼ欠損症(*3) �����1/302,000 ���������������1ノ1,871,400 

グルタル酸血症Ⅰ塑(*3) ���1/302,000 ����2�釘�1/467,900 

MCAD欠損症(串3) �2�1/100,700 迭�1/116,600 1/583,100 釘�1/246,600 ��"�1/156,000 

VLCAD欠損症(*3) ���1/302,000 ���湯�1/log,600 ����1/187,100 

三頭酵素欠損症(*3) ���������1/986,400 �"�1/935,700 

CPT-1欠損症(*3) ���������1/986,400 ���1/1,871,400 

その他 ��B�唐��3r�- 塔3"�

合計 都#R� 都c2� 塔S2� ��津�途� 

(*1)先天性副腎過形成症検査(昭和63年度～)

(*2)クレチン症検査(昭和54年度～)

(*3)タンデムマス法による代謝異常検査(平成23年度～)

2.先天性副腎過形成症検査(昭和63年度～平成25年度)

実施年度 偬��i�B��ﾂ��受検者数(人) 假8ﾉ�b３��患者数(人) 亅8�)Jﾘﾊ凛b�

昭和63-平成19年度 �#2ﾃSSbﾃ�cR�23,097,570 涛ゅ��1,404 ����綯ﾃS���

平成20年度 ��ﾃ�コﾃ3ィ�1,163,190 ���r�"�49 ���#2ﾃs���

平成21年度 ��ﾃ�c津c���1,140,782 ���b綯�60 ����纈ﾃ����

平成22年度 ��ﾃ�crﾃ#湯�1,139,246 ���b縒�73 ����Rﾃc���

平成23年度 ��ﾃ�Crﾃ鼎R�1,113,014 ���b�"�162 ����づ����

平成24年度 ��ﾃ�3�ﾃ#C��1,092,705 ���b���70 ����Rﾃc���

平成25年度 ��ﾃ��rﾃ�ッ�1,090,713 ���r�"�69 ����Rﾃ����

合計 �#津ピ2ﾃs���29,837,220 涛��ｳ��1,787 ����bﾃs���



3.クレチン症検査(昭和54年度～平成25年度)

実施年度 偬��i�B��ﾂ��受検者数(人) 假8ﾉ�b３��患者数(人) 亅8�)Jﾘﾊ凛b�

昭和54-平成19年度 �3bﾃン�ﾃCC��35,751,188 涛b纈�10,649 ���2ﾃC���

平成20年度 ��ﾃ�コﾃ3ィ�1,154,185 ���b�2�606 ����ﾃ����

平成21年度 ��ﾃ�c津c���1,136,104 ���b�"�625 ����ﾃ����

平成22年度 ��ﾃ�crﾃ#湯�1,133,310 ���b�"�623 ����ﾃ����

平成23年度 ��ﾃ�Crﾃ鼎R�1,111,086 ���b���584 ����ﾃ����

平成24年度 ��ﾃ�3�ﾃ#C��1,091,724 ���b���626 ����ﾃs���

平成25年度 ��篥��rﾃ�ッ�1,084,548 ���b綯�634 ��6ﾓ�ﾃs���

合計 鼎2ﾃ#�づ��"�42,462,145 涛ゅ2�14,347 ���2ﾃ����

4.代謝異常検査(昭和52年度～平成25年度)

(i)検査実施件数

実施年度 偬��i�B��ﾂ��受検者数(人) 假8ﾉ�b３��患者数(人) 

昭和52-平成19年度 鼎�ﾃ33Bﾃ�C��39,093,547 涛b纈�2,481 

平成20年度 ��ﾃ�コﾃ3ィ�1,163,190 ���r�"�125 

平成21年度 ��ﾃ�c津c���1,140,782 ���b綯�87 

平成22年度 ��ﾃ�crﾃ#湯�1,139,246 ���b縒�74 

平成23年度 ��ﾃ�Crﾃ鼎R�(301,981) 1,113,014 ���b�"�79 

平成24年度 ��ﾃ�3�ﾃ#C��(583,089) 1,095,232 ���b�2�67 

平成25年度 ��ﾃ��rﾃ�ッ�(986,366) 1,090,713 ���r�"�150 

合計 鼎bﾃcS�ﾃs�"�45,835,724 涛ゅ2�3,063 

(注) ( )内は､受検者数のうちタンデムマス法による検査の受検者数である｡



(2)患者発見率

病名 傴ｩyゴ"ﾙ[ﾙ�ﾃ�僖�7��兌ﾙ�ﾃ#�D�7��兌ﾙ�ﾃ#�D�7��兌ﾙ�ﾃ#)D�7��発見 患者数 價ﾘﾊ凛b�発見 患者数 價ﾘﾊ凛b�発見 患者数 價ﾘﾊ凛b�発見 患者数 價ﾘﾊ凛b�

ガラクト-ス血症 ��ﾂ��ﾃ�sR�1/36,400 ��ﾂ�#r�1/43,100 ��ﾂ����1/60,000 ��ﾂ�#2�1/49,500 

フエニールケトン尿症 鉄�r�1/75,600 �#B�1/48,500 ��r�1/67,100 ��"�1/94,900 

楓糖尿症 都��1/501,200 �"�1/581,600 ���0/0 �"�1/569,600 

ホモシスチン尿症 ���2�1/202,600 ���1札163,200 ���0/0 釘�1/284,800 

シトルリン血症1型(*4) �� �� ��

アルギニノコハク酸尿症(*4) �- 辻��- 辻� 

メチルマロン酸血症(*4) プロピオン酸血症(*4) イソ吉革酸血症(*4) � ��� ��

メチルクロトニルグリシン尿症(*4) 七ドロキシメチルグルタル酸血症(*4) 複合カルポキシラーゼ欠損症(*4) グルタル酸血症Ⅰ型(*4) � ��� ��

MCAD欠損症(*4) �- 辻�剪ﾒ�- 

VLCAD欠損症(*4) �- ��剪� 

三頭酵素欠損症(*4) �- 劔- 

CPT-1欠損症(*4) 辻�- 剪ﾒ�- 

小計 ��ﾃツ2�I/21,000 鉄B�1/21,500 �3b�1/31,700 鼎��1/27,800 

その他 田��� 都�� 鉄�� �32� 

合計 �"ﾃC��� ��#R� 塔r� 都B� 

(串4)患者発見率については､タンデムマス法による検査の受検者数により算出している｡

病名 兌ﾙ�ﾃ#9D�7��兌ﾙ�ﾃ#ID�7��兌ﾙ�ﾃ#YD�7��俘xﾇb�発見 患者数 價ﾘﾊ凛b�発見 患者数 價ﾘﾊ凛b�発見 患者数 價ﾘﾊ凛b�発見 患者数 價ﾘﾊ凛b�

ガラクト-ス血症 ��ﾂ�#2�1/48,400 ��ﾂ����1/60,700 ��ﾂ�3R�1/31,200 ��ﾂ��ﾃ##��1/37,600 

フエニールケトン尿症 �#��1/55,700 �#��1/54,800 �#R�1/43,600 田3R�1/72,200 

楓糖尿症 �"�I/556,500 �2�1/365,100 �2�1/363,600 涛��1/509,300 

ホモシステン尿症 �2�1/371,000 ���1/1,095,200 釘�1/272,700 �#�b�1/222,500 

シトルリン血症1型(*4) �"�1/151,000 ���1/583,100 1/583,100 �"�1/493,200 迭�1/374,300 

アルギこノコハク酸尿症(*4) ���1/302,000 ������1/986,400 �"�1/935,700 

メチルマロン酸血症(*4) �2�1/100,700 ���澱�1/164,400 ����1/187,100 

プロピオン酸血症(*.4) ィ､二女f症~虫-) �2�1/100,700 唐�1/72,900 ��R�1/65,800 �#b�1/72,000 

ノ口草酸1m旺(.4 メチルクロトニルグリシン尿症(*4) ���"�1/1.51,000 �����1ノ583,100 ���2�1/986,400 1/328,800 1/328,800 ���b�1/1,871,400 1/311,900 

ヒドロキシメチルグルタル酸血症(*4) ���--.. ���1ノ116,600 1/583,100 ������- 

複合カルポキシラーゼ欠損症(由) ���1/302,000 ����������i/1,871,400 

グルタル酸血症Ⅰ塑(*4) ���1/302,000 ����2�釘�1/467,900 

MCAD欠損症(軸) �2�1/100,700 迭�釘�1/246,600 ��"�1/156,000 

Ⅴ~LCAD欠損症(*∃) ���1/302,000 ���湯�1/109,600 ����1/187,100 

三頭酵素欠損症(*4) ���- ������1/986,400 �"�1/935,700 

CPT-1欠損症(軸) ���- ������1/986,400 ���1/1,871AOO 

小計 田R�1ノ17,100 鉄��1/18,600 ���2�1/9,700 �"ﾃ#3��1/20,500 

その他 ��B� 唐� �3r� 塔3"� 

合計 都�� 田r� ��S�� �2ﾃ�c2� 

(*4)患者発見率については､タンデムマス法による検査の受検者数により算出しているo


