
タンデムマス検査　疾患別集計結果 【2021年】度結果 ： 全施設集計サマリ（TMS一次）

全施設集計結果 項目 再採血数 即精検数
再採血後

精検数
総精検数

発見患者

数
再採血率 即精検率

再採血後

精検率
総精検率 発見頻度

陽性適中

率

フェニルケトン尿症 Phe 164 9 50 59 20 0.01967 0.00107 0.00599 0.00707 1:41669 33.9

メープルシロップ尿症 Leu+Ile 203 2 3 5 0 0.02435 0.00023 0.00035 0.00059 - 0

ホモシスチン尿症 Met 43 3 19 22 3 0.00515 0.00035 0.00227 0.00263 1:277796 13.64

シトルリン血症Ⅰ型 2 1:416695 7.41

アルギニノコハク酸尿症 1 1:833389 3.7

プロピオン酸血症 11 1:75763 29.73

メチルマロン酸血症 8 1:104174 21.62

イソ吉草酸血症 C5 371 4 4 8 1 0.04451 0.00047 0.00047 0.00095 1:833389 12.5

メチルクロトニルグリシン尿症 5 1:166678 6.58

ヒドロキシメチルグルタル酸血症 0 - 0

複合カルボキシラーゼ欠損症 2 1:416695 2.63

グルタル酸尿症Ⅰ型 C5-DC 294 1 11 12 1 0.03527 0.00011 0.00131 0.00143 1:833389 8.33

MCAD欠損症 C8 32 24 5 29 6 0.00383 0.00287 0.00059 0.00347 1:138898 20.69

VLCAD欠損症 C14:1 147 53 3 56 10 0.01763 0.00635 0.00035 0.00671 1:83339 17.86

三頭酵素欠損症 C16-OH 5 4 1 5 0 0.00059 0.00047 0.00011 0.00059 - 0

CPT1欠損症 C0/(C16+C18) 17 1 8 9 0 0.00203 0.00011 0.00095 0.00107 - 0

CPT2欠損症 2 1:416695 5.56

CACT欠損症 0 - 0

全体 833,389 1,660 176 205 381 72 0.19918 0.02111 0.02459 0.04571 1:11575 18.9

0.00911

(C16+C18:1)/C

2,C14/C3
36 33 3 36 0.00431 0.00395 0.00035 0.00431

0.00191 0.00443

C5-OH 73 15 61 76 0.00875 0.00179 0.00731

0.00071 0.00251 0.00323

C3,C3/C2 229 21 16 37 0.02747 0.00251

Cit 46 6 21 27 0.00551



タンデムマス検査　疾患別集計結果 【2021年】度結果 ： 全施設集計サマリ（TMS二次）

全施設集計結果 項目 再採血数 即精検数
再採血後

精検数
総精検数

発見患者

数
再採血率 即精検率

再採血後

精検率
総精検率 発見頻度

陽性適中

率

シトリン欠損症 Cit 47 2 8 10 7 0.00563 0.00023 0.00095 0.00119 1:119056 70

β-ケトチオラーゼ欠損症 C5-OH 5 1 0 1 0 0.00059 0.00011 - 0.00011 - 0

グルタル酸尿症Ⅱ型 C8 15 12 1 13 0 0.00179 0.00143 0.00011 0.00155 - 0
カルニチントランスポーター異常

症 

（全身性カルニチン欠乏症）

C0 384 1 20 21 1 0.04607 0.00011 0.00239 0.00251 1:833389 4.76

全体 833,389 451 16 29 45 8 0.05411 0.00191 0.00347 0.00539 1:104174 17.78



タンデムマス検査　施設別集計結果 【2021年】度結果 ： 施設別集計一覧（TMS一次）

機器No. 検体数 再採血数 即精検数
再採血後

精検数
総精検数 発見患者数 再採血率 即精検率

再採血後

精検率
総精検率 発見頻度

陽性適中率

(PPV)

1 54,891 130 9 9 18 5 0.23683 0.01639 0.01639 0.03279 1:10978 27.78

3 19,159 50 9 6 15 3 0.26097 0.04697 0.03131 0.07829 1:6386 20

6 8,759 24 2 0 2 1 0.274 0.02283 - 0.02283 1:8759 50

7 11,652 11 2 2 4 1 0.0944 0.01716 0.01716 0.03432 1:11652 25

8 14,660 32 1 6 7 2 0.21828 0.00682 0.04092 0.04774 1:7330 28.57

10 13,710 10 2 2 4 3 0.07293 0.01458 0.01458 0.02917 1:4570 75

12 11,270 15 2 4 6 0 0.13309 0.01774 0.03549 0.05323 - 0

13 89,550 104 13 12 25 14 0.11613 0.01451 0.0134 0.02791 1:6396 56

14 39,815 52 9 7 16 4 0.1306 0.0226 0.01758 0.04018 1:9954 25

17 58,597 177 7 15 22 - 0.30206 0.01194 0.02559 0.03754 - -

18 41,136 96 7 4 11 2 0.23337 0.01701 0.00972 0.02674 1:20568 18.18

20 12,480 30 2 5 7 2 0.24038 0.01602 0.04006 0.05608 1:6240 28.57

21 10,798 32 6 5 11 - 0.29635 0.05556 0.0463 0.10187 - -

22 6,680 4 1 2 3 1 0.05988 0.01497 0.02994 0.04491 1:6680 33.33

23 13,548 17 1 2 3 1 0.12547 0.00738 0.01476 0.02214 1:13548 33.33

24 66,779 153 23 24 47 - 0.22911 0.03444 0.03593 0.07038 - -

25 6,683 15 3 3 6 2 0.22445 0.04489 0.04489 0.08978 1:3342 33.33

27 8,444 29 1 2 3 1 0.34343 0.01184 0.02368 0.03552 1:8444 33.33

28 17,318 65 3 2 5 1 0.37533 0.01732 0.01154 0.02887 1:17318 20

29 22,886 39 4 5 9 2 0.1704 0.01747 0.02184 0.03932 1:11443 22.22

30 9,489 19 2 14 16 - 0.20023 0.02107 0.14753 0.16861 - -

31 24,766 45 10 3 13 2 0.1817 0.04037 0.01211 0.05249 1:12383 15.38

32 4,702 6 4 0 4 0 0.1276 0.08507 - 0.08507 - 0

36 12,425 9 1 2 3 1 0.07243 0.00804 0.01609 0.02414 1:12425 33.33

37 7,905 32 2 0 2 0 0.4048 0.0253 - 0.0253 - 0

38 5,357 2 2 0 2 2 0.03733 0.03733 - 0.03733 1:2679 100

40 38,816 54 5 12 17 3 0.13911 0.01288 0.03091 0.04379 1:12939 17.65

42 6,204 19 1 2 3 0 0.30625 0.01611 0.03223 0.04835 - 0

49 12,337 29 0 3 3 0 0.23506 - 0.02431 0.02431 - 0

54 56,321 131 5 15 20 2 0.23259 0.00887 0.02663 0.03551 1:28161 10

66 22,049 24 8 5 13 5 0.10884 0.03628 0.02267 0.05895 1:4410 38.46

69 13,731 37 3 6 9 1 0.26946 0.02184 0.04369 0.06554 1:13731 11.11

71 15,754 44 10 3 13 3 0.27929 0.06347 0.01904 0.08251 1:5251 23.08

78 47,033 96 11 20 31 6 0.20411 0.02338 0.04252 0.06591 1:7839 19.35

82 27,685 28 5 3 8 2 0.10113 0.01806 0.01083 0.02889 1:13843 25

全体 833,389 1,660 176 205 381 72 0.19918 0.02111 0.02459 0.04571 1:11574 18.9

max 0.4048 0.08507 0.14753 0.16861 100

min 0.03733 0.00682 0.00972 0.02214 0

average 0.20107 0.0249 0.02967 0.05047 1:10279 26.55



タンデムマス検査　施設別集計結果 【2021年】度結果 ： 施設別集計一覧（TMS二次）

機器No. 検体数 再採血数 即精検数
再採血後

精検数
総精検数 発見患者数 再採血率 即精検率

再採血後

精検率
総精検率 発見頻度

陽性適中率

(PPV)

1 54,891 0 0 0 0 1 - - - - 1:54891 -

3 19,159 35 2 0 2 0 0.18268 0.01043 - 0.01043 - 0

6 8,759 7 0 0 0 - 0.07991 - - - - -

7 11,652 14 0 0 0 0 0.12015 - - - - -

8 14,660 7 1 0 1 0 0.04774 0.00682 - 0.00682 - 0

10 13,710 3 0 1 1 0 0.02188 - 0.00729 0.00729 - 0

12 11,270 2 0 0 0 0 0.01774 - - - - -

13 89,550 0 1 0 1 - - 0.00111 - 0.00111 - -

14 39,815 1 0 1 1 0 0.00251 - 0.00251 0.00251 - 0

17 58,597 70 0 0 0 - 0.11946 - - - - -

18 41,136 67 0 2 2 - 0.16287 - 0.00486 0.00486 - -

20 12,480 4 0 0 0 0 0.03205 - - - - -

21 10,798 0 0 0 0 - - - - - - -

22 6,680 0 0 0 0 - - - - - - -

23 13,548 0 0 0 0 1 - - - - 1:13548 -

24 66,779 16 4 2 6 - 0.02395 0.00598 0.00299 0.00898 - -

25 6,683 5 0 0 0 - 0.07481 - - - - -

27 8,444 6 0 1 1 1 0.07105 - 0.01184 0.01184 1:8444 100

28 17,318 0 0 0 0 - - - - - - -

29 22,886 37 0 0 0 0 0.16167 - - - - -

30 9,489 7 0 3 3 1 0.07376 - 0.03161 0.03161 1:9489 33.33

31 24,766 0 0 0 0 - - - - - - -

32 4,702 27 0 6 6 0 0.57422 - 0.1276 0.1276 - 0

36 12,425 0 0 0 0 - - - - - - -

37 7,905 10 0 0 0 - 0.1265 - - - - -

38 5,357 0 0 0 0 - - - - - - -

40 38,816 27 0 3 3 - 0.06955 - 0.00772 0.00772 - -

42 6,204 0 1 0 1 1 - 0.01611 - 0.01611 1:6204 100

49 12,337 0 0 0 0 - - - - - - -

54 56,321 1 0 1 1 0 0.00177 - 0.00177 0.00177 - 0

66 22,049 0 1 1 2 0 - 0.00453 0.00453 0.00907 - 0

69 13,731 15 1 1 2 0 0.10924 0.00728 0.00728 0.01456 - 0

71 15,754 39 2 5 7 1 0.24755 0.01269 0.03173 0.04443 1:15754 14.29

78 47,033 23 0 0 0 1 0.0489 - - - 1:47033 -

82 27,685 28 3 2 5 1 0.10113 0.01083 0.00722 0.01806 1:27685 20

全体 833,389 451 16 29 45 8 0.05411 0.00191 0.00347 0.00539 1:104173 17.78

max 0.57422 0.01611 0.1276 0.1276 100

min 0.00177 0.00111 0.00177 0.00111 0

average 0.10744 0.00842 0.01915 0.0191 1:22881 20.59



タンデムマス検査　施設別集計結果 【2021年】度結果 ： 施設別集計一覧（TMS全疾患）

機器No. 検体数 再採血数 即精検数
再採血後

精検数
総精検数 発見患者数 再採血率 即精検率

再採血後

精検率
総精検率 発見頻度

陽性適中率

(PPV)

1 54,891 130 9 9 18 6 0.23683 0.01639 0.01639 0.03279 1:9149 33.33

3 19,159 85 11 6 17 3 0.44365 0.05741 0.03131 0.08873 1:6386 17.65

6 8,759 27 2 1 3 1 0.30825 0.02283 0.01141 0.03425 1:8759 33.33

7 11,652 25 2 2 4 1 0.21455 0.01716 0.01716 0.03432 1:11652 25

8 14,660 46 2 6 8 2 0.31377 0.01364 0.04092 0.05457 1:7330 25

10 13,710 13 2 3 5 3 0.09482 0.01458 0.02188 0.03646 1:4570 60

12 11,270 17 2 4 6 0 0.15084 0.01774 0.03549 0.05323 - 0

13 89,550 104 14 12 26 14 0.11613 0.01563 0.0134 0.02903 1:6396 53.85

14 39,815 67 9 8 17 4 0.16827 0.0226 0.02009 0.04269 1:9954 23.53

17 58,597 247 7 15 22 - 0.42152 0.01194 0.02559 0.03754 - -

18 41,136 160 7 6 13 2 0.38895 0.01701 0.01458 0.0316 1:20568 15.38

20 12,480 30 2 5 7 3 0.24038 0.01602 0.04006 0.05608 1:4160 42.86

21 10,798 32 6 5 11 - 0.29635 0.05556 0.0463 0.10187 - -

22 6,680 4 1 2 3 1 0.05988 0.01497 0.02994 0.04491 1:6680 33.33

23 13,548 17 1 2 3 1 0.12547 0.00738 0.01476 0.02214 1:13548 33.33

24 66,779 195 27 26 53 - 0.292 0.04043 0.03893 0.07936 - -

25 6,683 20 3 3 6 2 0.29926 0.04489 0.04489 0.08978 1:3342 33.33

27 8,444 35 1 3 4 2 0.41449 0.01184 0.03552 0.04737 1:4222 50

28 17,318 65 3 2 5 1 0.37533 0.01732 0.01154 0.02887 1:17318 20

29 22,886 76 4 5 9 2 0.33208 0.01747 0.02184 0.03932 1:11443 22.22

30 9,489 26 2 17 19 1 0.274 0.02107 0.17915 0.20023 1:9489 5.26

31 24,766 45 10 3 13 2 0.1817 0.04037 0.01211 0.05249 1:12383 15.38

32 4,702 33 4 6 10 0 0.70182 0.08507 0.1276 0.21267 - 0

36 12,425 9 1 2 3 1 0.07243 0.00804 0.01609 0.02414 1:12425 33.33

37 7,905 42 2 0 2 0 0.5313 0.0253 - 0.0253 - 0

38 5,357 2 2 0 2 2 0.03733 0.03733 - 0.03733 1:2679 100

40 38,816 81 5 15 20 3 0.20867 0.01288 0.03864 0.05152 1:12939 15

42 6,204 15 1 2 3 1 0.24177 0.01611 0.03223 0.04835 1:6204 33.33

49 12,337 29 0 3 3 0 0.23506 - 0.02431 0.02431 - 0

54 56,321 132 5 16 21 2 0.23437 0.00887 0.0284 0.03728 1:28161 9.52

66 22,049 24 8 6 14 5 0.10884 0.03628 0.02721 0.06349 1:4410 35.71

69 13,731 43 1 7 8 1 0.31316 0.00728 0.05097 0.05826 1:13731 12.5

71 15,754 83 12 8 20 4 0.52685 0.07617 0.05078 0.12695 1:3939 20

78 47,033 111 11 19 30 7 0.236 0.02338 0.04039 0.06378 1:6719 23.33

82 27,685 55 6 5 11 3 0.19866 0.02167 0.01806 0.03973 1:9228 27.27

全体 833,389 2,125 185 234 419 80 0.25498 0.02219 0.02807 0.05027 1:10417 19.09

max 0.70182 0.08507 0.17915 0.21267 100

min 0.03733 0.00728 0.01141 0.02214 0

average 0.26842 0.02566 0.0357 0.05859 1:9563 26.65


