
全施設集計サマリ TMS疾患 【2024年】度結果 ： 一次疾患

疾患名 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 711,132 124 6 38 44 13 0.01743 0.00084 0.00534 0.00618 1:54702 29.55

メープルシロップ尿症 711,132 111 3 5 8 1 0.0156 0.00042 0.0007 0.00112 1:711132 12.5

ホモシスチン尿症 711,132 40 4 25 29 0 0.00562 0.00056 0.00351 0.00407 - 0

シトルリン血症Ⅰ型 5 1:142226 33.33

アルギニノコハク酸尿症 0 - 0

プロピオン酸血症 10 1:71113 25

メチルマロン酸血症 1 1:711132 2.5

イソ吉草酸血症 711,132 415 4 6 10 0 0.05835 0.00056 0.00084 0.0014 - 0

メチルクロトニルグリシン尿症 2 1:355566 4

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 1:355566 4

グルタル酸尿症Ⅰ型 711,132 224 0 17 17 2 0.03149 - 0.00239 0.00239 1:355566 11.76

MCAD欠損症 711,132 17 17 5 22 6 0.00239 0.00239 0.0007 0.00309 1:118522 27.27

VLCAD欠損症 711,132 89 46 2 48 6 0.01251 0.00646 0.00028 0.00674 1:118522 12.5

三頭酵素欠損症 711,132 7 6 0 6 0 0.00098 0.00084 - 0.00084 - 0

CPT1欠損症 711,132 8 0 6 6 0 0.00112 - 0.00084 0.00084 - 0

CPT2欠損症 711,132 33 24 4 28 2 0.00464 0.00337 0.00056 0.00393 1:355566 7.14

全体 711,132 1,463 142 181 323 50 0.20572 0.01996 0.02545 0.04542 1:14223 15.48

0.00703

0.00323 0.00562

711,132 62 11 39 50 0.00871 0.00154 0.00548

0.00056 0.00154 0.0021

711,132 306 17 23 40 0.04302 0.00239

711,132 27 4 11 15 0.00379



全施設集計サマリ TMS疾患 【2024年】度結果 ： 二次疾患

疾患名 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 711,132 26 0 12 12 4 0.00365 - 0.00168 0.00168 1:177783 33.33

β-ケトチオラーゼ欠損症 711,132 4 1 0 1 0 0.00056 0.00014 - 0.00014 - 0

グルタル酸尿症Ⅱ型 711,132 13 7 1 8 1 0.00182 0.00098 0.00014 0.00112 1:711132 12.5
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）

711,132 292 2 13 15 1 0.04106 0.00028 0.00182 0.0021 1:711132 6.67

CACT欠損症 711,132 1 2 1 3 0 0.00014 0.00028 0.00014 0.00042 - 0

全体 711,132 336 12 27 39 6 0.04724 0.00168 0.00379 0.00548 1:118522 15.38



施設別集計一覧　TMS疾患 【2024年】度結果 ： 一次疾患

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)

8 11,693 14 4 6 10 1 0.11972 0.0342 0.05131 0.08552 1:11693 10

14 34,315 23 8 5 13 6 0.06702 0.02331 0.01457 0.03788 1:5719 46.15

17 48,976 144 4 20 24 0 0.29402 0.00816 0.04083 0.049 - 0

22 5,323 3 0 1 1 0 0.05635 - 0.01878 0.01878 - 0

24 60,207 166 20 27 47 - 0.27571 0.03321 0.04484 0.07806 - -

25 5,611 13 2 0 2 1 0.23168 0.03564 - 0.03564 1:5611 50

31 21,710 72 13 3 16 2 0.33164 0.05988 0.01381 0.07369 1:10855 12.5

32 3,714 5 4 2 6 0 0.13462 0.1077 0.05385 0.16155 - 0

37 6,433 39 1 4 5 1 0.60624 0.01554 0.06217 0.07772 1:6433 20

40 34,100 83 4 6 10 1 0.2434 0.01173 0.01759 0.02932 1:34100 10

47 7,221 31 2 7 9 2 0.4293 0.02769 0.09693 0.12463 1:3611 22.22

48 7,738 17 2 5 7 2 0.21969 0.02584 0.06461 0.09046 1:3869 28.57

49 9,473 25 1 4 5 - 0.2639 0.01055 0.04222 0.05278 - -

57 9,243 39 7 9 16 - 0.42194 0.07573 0.09737 0.1731 - -

60 11,126 52 2 6 8 2 0.46737 0.01797 0.05392 0.0719 1:5563 25

64 10,659 11 2 2 4 0 0.10319 0.01876 0.01876 0.03752 - 0

65 4,307 7 0 0 0 - 0.16252 - - - - -

66 17,934 18 5 6 11 3 0.10036 0.02788 0.03345 0.06133 1:5978 27.27

67 6,710 13 2 1 3 2 0.19374 0.0298 0.0149 0.0447 1:3355 66.67

68 14,642 35 1 0 1 0 0.23903 0.00682 - 0.00682 - 0

69 11,082 23 1 6 7 2 0.20754 0.00902 0.05414 0.06316 1:5541 28.57

71 12,020 7 2 0 2 1 0.05823 0.01663 - 0.01663 1:12020 50

73 8,724 8 0 0 0 - 0.0917 - - - - -

75 10,047 26 1 3 4 1 0.25878 0.00995 0.02985 0.03981 1:10047 25

76 16,439 25 9 3 12 3 0.15207 0.05474 0.01824 0.07299 1:5480 25

81 39,376 60 5 14 19 3 0.15237 0.01269 0.03555 0.04825 1:13125 15.79

82 31,141 23 5 5 10 2 0.07385 0.01605 0.01605 0.03211 1:15571 20

83 48,973 62 7 6 13 2 0.1266 0.01429 0.01225 0.02654 1:24487 15.38

84 6,124 12 0 2 2 0 0.19595 - 0.03265 0.03265 - 0

86 18,550 56 4 4 8 1 0.30188 0.02156 0.02156 0.04312 1:18550 12.5

87 36,010 107 10 3 13 1 0.29713 0.02777 0.00833 0.0361 1:36010 7.69

92 81,871 97 10 12 22 3 0.11847 0.01221 0.01465 0.02687 1:27290 13.64

96 2,181 8 0 0 0 - 0.3668 - - - - -

111 47,001 128 4 9 13 8 0.27233 0.00851 0.01914 0.02765 1:5875 61.54

113 10,458 11 0 0 0 0 0.10518 - - - - -

全体 711,132 1,463 142 181 323 50 0.20572 0.01996 0.02545 0.04542 1:14222 15.48

max 0.60624 0.1077 0.09737 0.1731 66.67

min 0.05635 0.00682 0.00833 0.00682 0

average 0.22115 0.02668 0.0358 0.0573 1:12308 21.2



施設別集計一覧　TMS疾患 【2024年】度結果 ： 二次疾患

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)

8 11,693 8 0 2 2 - 0.06841 - 0.0171 0.0171 - -

14 34,315 0 1 0 1 1 - 0.00291 - 0.00291 1:34315 100

17 48,976 37 0 2 2 1 0.07554 - 0.00408 0.00408 1:48976 50

22 5,323 0 0 0 0 - - - - - - -

24 60,207 15 1 0 1 - 0.02491 0.00166 - 0.00166 - -

25 5,611 4 0 0 0 0 0.07128 - - - - -

31 21,710 0 0 0 0 - - - - - - -

32 3,714 10 0 1 1 0 0.26925 - 0.02692 0.02692 - 0

37 6,433 6 0 0 0 0 0.09326 - - - - -

40 34,100 12 0 0 0 - 0.03519 - - - - -

47 7,221 2 1 1 2 - 0.02769 0.01384 0.01384 0.02769 - -

48 7,738 26 0 3 3 - 0.336 - 0.03876 0.03876 - -

49 9,473 0 0 0 0 - - - - - - -

57 9,243 - - - 0 - - - - 0 - -

60 11,126 6 0 1 1 0 0.05392 - 0.00898 0.00898 - 0

64 10,659 0 0 0 0 0 - - - - - -

65 4,307 0 0 0 0 - - - - - - -

66 17,934 0 2 0 2 1 - 0.01115 - 0.01115 1:17934 50

67 6,710 3 0 0 0 - 0.0447 - - - - -

68 14,642 0 0 0 0 - - - - - - -

69 11,082 18 0 1 1 0 0.16242 - 0.00902 0.00902 - 0

71 12,020 17 0 0 0 - 0.14143 - - - - -

73 8,724 1 0 0 0 - 0.01146 - - - - -

75 10,047 0 0 0 0 0 - - - - - -

76 16,439 24 1 6 7 1 0.14599 0.00608 0.03649 0.04258 1:16439 14.29

81 39,376 6 0 0 0 - 0.01523 - - - - -

82 31,141 43 3 1 4 0 0.13808 0.00963 0.00321 0.01284 - 0

83 48,973 11 0 1 1 1 0.02246 - 0.00204 0.00204 1:48973 100

84 6,124 1 0 2 2 0 0.01632 - 0.03265 0.03265 - 0

86 18,550 14 0 2 2 0 0.07547 - 0.01078 0.01078 - 0

87 36,010 67 1 4 5 0 0.18605 0.00277 0.0111 0.01388 - 0

92 81,871 0 2 0 2 1 - 0.00244 - 0.00244 1:81871 50

96 2,181 0 0 0 0 - - - - - - -

111 47,001 0 0 0 0 - - - - - - -

113 10,458 5 0 0 0 0 0.04781 - - - - -

全体 711,132 336 12 27 39 6 0.04724 0.00168 0.00379 0.00548 1:118522 15.38

max 0.336 0.01384 0.03876 0.04258 100

min 0.01146 0.00166 0.00204 0 0

average 0.09377 0.00631 0.01654 0.01475 1:41418 28.02



施設別集計一覧　TMS疾患 【2024年】度結果 ： TMS全疾患(延べ数)

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)

8 11,693 22 4 8 12 1 0.18814 0.0342 0.06841 0.10262 1:11693 8.33

14 34,315 23 9 5 14 7 0.06702 0.02622 0.01457 0.04079 1:4902 50

17 48,976 181 4 22 26 1 0.36956 0.00816 0.04491 0.05308 1:48976 3.85

22 5,323 3 0 1 1 0 0.05635 - 0.01878 0.01878 - 0

24 60,207 181 21 27 48 - 0.30062 0.03487 0.04484 0.07972 - -

25 5,611 17 2 0 2 1 0.30297 0.03564 - 0.03564 1:5611 50

31 21,710 72 13 3 16 2 0.33164 0.05988 0.01381 0.07369 1:10855 12.5

32 3,714 15 4 3 7 0 0.40387 0.1077 0.08077 0.18847 - 0

37 6,433 45 1 4 5 1 0.69951 0.01554 0.06217 0.07772 1:6433 20

40 34,100 95 4 6 10 1 0.27859 0.01173 0.01759 0.02932 1:34100 10

47 7,221 33 3 8 11 2 0.457 0.04154 0.11078 0.15233 1:3611 18.18

48 7,738 43 2 8 10 2 0.55569 0.02584 0.10338 0.12923 1:3869 20

49 9,473 25 1 4 5 - 0.2639 0.01055 0.04222 0.05278 - -

57 9,243 39 7 9 16 - 0.42194 0.07573 0.09737 0.1731 - -

60 11,126 58 2 7 9 2 0.5213 0.01797 0.06291 0.08089 1:5563 22.22

64 10,659 11 2 2 4 0 0.10319 0.01876 0.01876 0.03752 - 0

65 4,307 7 0 0 0 - 0.16252 - - - - -

66 17,934 18 7 6 13 4 0.10036 0.03903 0.03345 0.07248 1:4484 30.77

67 6,710 16 2 1 3 2 0.23845 0.0298 0.0149 0.0447 1:3355 66.67

68 14,642 35 1 0 1 0 0.23903 0.00682 - 0.00682 - 0

69 11,082 41 1 7 8 2 0.36996 0.00902 0.06316 0.07218 1:5541 25

71 12,020 24 2 0 2 1 0.19966 0.01663 - 0.01663 1:12020 50

73 8,724 9 0 0 0 - 0.10316 - - - - -

75 10,047 26 1 3 4 1 0.25878 0.00995 0.02985 0.03981 1:10047 25

76 16,439 49 10 9 19 4 0.29807 0.06083 0.05474 0.11557 1:4110 21.05

81 39,376 66 5 14 19 3 0.16761 0.01269 0.03555 0.04825 1:13125 15.79

82 31,141 66 8 6 14 2 0.21193 0.02568 0.01926 0.04495 1:15571 14.29

83 48,973 73 7 7 14 3 0.14906 0.01429 0.01429 0.02858 1:16324 21.43

84 6,124 13 0 4 4 0 0.21227 - 0.06531 0.06531 - 0

86 18,550 70 4 6 10 1 0.37735 0.02156 0.03234 0.0539 1:18550 10

87 36,010 174 11 7 18 1 0.48319 0.03054 0.01943 0.04998 1:36010 5.56

92 81,871 97 12 12 24 4 0.11847 0.01465 0.01465 0.02931 1:20468 16.67

96 2,181 8 0 0 0 - 0.3668 - - - - -

111 47,001 128 4 9 13 8 0.27233 0.00851 0.01914 0.02765 1:5875 61.54

113 10,458 16 0 0 0 0 0.15299 - - - - -

全体 711,132 1,799 154 208 362 56 0.25297 0.02165 0.02924 0.0509 1:12698 15.47

max 0.69951 0.1077 0.11078 0.18847 66.67

min 0.05635 0.00682 0.01381 0.00682 0

average 0.28009 0.02843 0.04348 0.06587 1:13091 20.67


