
疾患別集計一覧　TMS疾患

フェニルケトン尿症 ： 【2024年】度結果

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 2 0 1 1 - 0.0171 - 0.00855 0.00855 - -

14 34,315 3 0 1 1 1 0.00874 - 0.00291 0.00291 1:34315 100

17 48,976 1 0 0 0 0 0.00204 - - - - -

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

24 60,207 40 0 13 13 - 0.06643 - 0.02159 0.02159 - -

25 5,611 1 1 0 1 1 0.01782 0.01782 - 0.01782 1:5611 100

31 21,710 3 0 0 0 - 0.01381 - - - - -

32 3,714 0 0 0 0 0 - - - - - -

37 6,433 3 0 1 1 0 0.04663 - 0.01554 0.01554 - 0

40 34,100 3 0 0 0 - 0.00879 - - - - -

47 7,221 10 0 6 6 2 0.13848 - 0.08309 0.08309 1:3611 33.33

48 7,738 1 0 1 1 - 0.01292 - 0.01292 0.01292 - -

49 9,473 3 0 1 1 - 0.03166 - 0.01055 0.01055 - -

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

60 11,126 0 0 0 0 0 - - - - - -

64 10,659 1 0 0 0 0 0.00938 - - - - -

65 4,307 1 0 0 0 - 0.02321 - - - - -

66 17,934 1 1 1 2 2 0.00557 0.00557 0.00557 0.01115 1:8967 100

67 6,710 1 0 1 1 1 0.0149 - 0.0149 0.0149 1:6710 100

68 14,642 2 0 0 0 0 0.01365 - - - - -

69 11,082 3 1 1 2 1 0.02707 0.00902 0.00902 0.01804 1:11082 50

71 12,020 0 0 0 0 - - - - - - -

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

75 10,047 1 0 1 1 0 0.00995 - 0.00995 0.00995 - 0

76 16,439 1 1 0 1 1 0.00608 0.00608 - 0.00608 1:16439 100

81 39,376 10 0 4 4 1 0.02539 - 0.01015 0.01015 1:39376 25

82 31,141 0 0 0 0 0 - - - - - -

83 48,973 7 0 1 1 0 0.01429 - 0.00204 0.00204 - 0

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

86 18,550 4 0 1 1 0 0.02156 - 0.00539 0.00539 - 0

87 36,010 7 1 1 2 - 0.01943 0.00277 0.00277 0.00555 - -

92 81,871 3 0 0 0 0 0.00366 - - - - -

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

111 47,001 11 1 3 4 3 0.0234 0.00212 0.00638 0.00851 1:15667 75

113 10,458 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

max 0.13848 0.01782 0.08309 0.08309 100

min 0.00204 0.00212 0.00204 0.00204 0



疾患別集計一覧　TMS疾患

メープルシロップ尿症 ： 【2024年】度結果

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 1 0 0 0 - 0.00855 - - - - -

14 34,315 0 0 0 0 0 - - - - - -

17 48,976 16 0 0 0 0 0.03266 - - - - -

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

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

25 5,611 5 0 0 0 0 0.08911 - - - - -

31 21,710 4 0 0 0 - 0.01842 - - - - -

32 3,714 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

40 34,100 8 1 0 1 1 0.02346 0.00293 - 0.00293 1:34100 100

47 7,221 4 0 0 0 - 0.05539 - - - - -

48 7,738 0 0 1 1 - - - 0.01292 0.01292 - -

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

57 9,243 9 0 3 3 - 0.09737 - 0.03245 0.03245 - -

60 11,126 4 0 1 1 0 0.03595 - 0.00898 0.00898 - 0

64 10,659 2 0 0 0 0 0.01876 - - - - -

65 4,307 2 0 0 0 - 0.04643 - - - - -

66 17,934 0 0 0 0 0 - - - - - -

67 6,710 1 0 0 0 - 0.0149 - - - - -

68 14,642 3 0 0 0 0 0.02048 - - - - -

69 11,082 0 0 0 0 0 - - - - - -

71 12,020 0 0 0 0 - - - - - - -

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

75 10,047 2 0 0 0 0 0.0199 - - - - -

76 16,439 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

82 31,141 1 1 0 1 0 0.00321 0.00321 - 0.00321 - 0

83 48,973 3 0 0 0 0 0.00612 - - - - -

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

86 18,550 0 0 0 0 0 - - - - - -

87 36,010 5 0 0 0 0 0.01388 - - - - -

92 81,871 5 0 0 0 0 0.0061 - - - - -

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

111 47,001 11 0 0 0 0 0.0234 - - - - -

113 10,458 2 0 0 0 0 0.01912 - - - - -

全体 711,132 111 3 5 8 1 0.0156 0.00042 0.0007 0.00112 1:711132 12.5

max 0.09737 0.00321 0.03245 0.03245 100

min 0.00321 0.00166 0.00898 0.00166 0



疾患別集計一覧　TMS疾患

ホモシスチン尿症 ： 【2024年】度結果

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 0 0 0 0 - - - - - - -

14 34,315 0 0 0 0 0 - - - - - -

17 48,976 4 0 8 8 - 0.00816 - 0.01633 0.01633 - -

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

24 60,207 7 1 2 3 - 0.01162 0.00166 0.00332 0.00498 - -

25 5,611 1 0 0 0 0 0.01782 - - - - -

31 21,710 2 0 1 1 - 0.00921 - 0.0046 0.0046 - -

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

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

40 34,100 2 0 1 1 - 0.00586 - 0.00293 0.00293 - -

47 7,221 1 0 0 0 - 0.01384 - - - - -

48 7,738 0 0 0 0 - - - - - - -

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

57 9,243 2 1 2 3 - 0.02163 0.01081 0.02163 0.03245 - -

60 11,126 4 0 1 1 0 0.03595 - 0.00898 0.00898 - 0

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

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

66 17,934 3 0 2 2 0 0.01672 - 0.01115 0.01115 - 0

67 6,710 0 0 0 0 - - - - - - -

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

69 11,082 2 0 2 2 0 0.01804 - 0.01804 0.01804 - 0

71 12,020 0 0 0 0 - - - - - - -

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

75 10,047 1 0 1 1 0 0.00995 - 0.00995 0.00995 - 0

76 16,439 2 0 0 0 0 0.01216 - - - - -

81 39,376 2 0 2 2 - 0.00507 - 0.00507 0.00507 - -

82 31,141 1 0 0 0 0 0.00321 - - - - -

83 48,973 0 2 0 2 0 - 0.00408 - 0.00408 - 0

84 6,124 0 0 0 0 0 - - - - - -

86 18,550 1 0 1 1 0 0.00539 - 0.00539 0.00539 - 0

87 36,010 0 0 0 0 0 - - - - - -

92 81,871 3 0 1 1 0 0.00366 - 0.00122 0.00122 - 0

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

111 47,001 1 0 1 1 0 0.00212 - 0.00212 0.00212 - 0

113 10,458 0 0 0 0 0 - - - - - -

全体 711,132 40 4 25 29 0 0.00562 0.00056 0.00351 0.00407 - 0

max 0.03595 0.01081 0.02163 0.03245 0

min 0.00212 0.00166 0.00122 0.00122 0



疾患別集計一覧　TMS疾患

シトルリン血症Ⅰ型 ： 【2024年】度結果

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 0 0 0 0 - - - - - - -

14 34,315 0 0 0 0 0 - - - - - -

17 48,976 10 0 5 5 - 0.02041 - 0.0102 0.0102 - -

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

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

25 5,611 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

32 3,714 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

40 34,100 0 0 0 0 - - - - - - -

47 7,221 1 0 0 0 - 0.01384 - - - - -

48 7,738 0 0 0 0 - - - - - - -

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

57 9,243 1 0 1 1 - 0.01081 - 0.01081 0.01081 - -

60 11,126 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

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

66 17,934 1 1 1 2 1 0.00557 0.00557 0.00557 0.01115 1:17934 50

67 6,710 0 0 0 0 - - - - - - -

68 14,642 3 0 0 0 0 0.02048 - - - - -

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

71 12,020 0 0 0 0 - - - - - - -

73 8,724 2 0 0 0 - 0.02292 - - - - -

75 10,047 1 0 0 0 0 0.00995 - - - - -

76 16,439 0 1 0 1 1 - 0.00608 - 0.00608 1:16439 100

81 39,376 2 0 1 1 1 0.00507 - 0.00253 0.00253 1:39376 100

82 31,141 0 0 0 0 0 - - - - - -

83 48,973 2 1 0 1 0 0.00408 0.00204 - 0.00204 - 0

84 6,124 0 0 0 0 0 - - - - - -

86 18,550 0 0 0 0 0 - - - - - -

87 36,010 0 0 0 0 0 - - - - - -

92 81,871 0 1 0 1 0 - 0.00122 - 0.00122 - 0

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

111 47,001 3 0 2 2 2 0.00638 - 0.00425 0.00425 1:23501 100

113 10,458 0 0 0 0 0 - - - - - -

全体 711,132 27 4 11 15 5 0.00379 0.00056 0.00154 0.0021 1:142226 33.33

max 0.02292 0.00608 0.01081 0.01115 100

min 0.00166 0.00122 0.00253 0.00122 0



疾患別集計一覧　TMS疾患

アルギニノコハク酸尿症 ： 【2024年】度結果

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 0 0 0 0 - - - - - - 0

14 34,315 0 0 0 0 0 - - - - - 0

17 48,976 10 0 5 5 - 0.02041 - 0.0102 0.0102 - -

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

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

25 5,611 0 0 0 0 0 - - - - - 0

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

32 3,714 0 0 0 0 0 - - - - - 0

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

40 34,100 0 0 0 0 - - - - - - 0

47 7,221 1 0 0 0 - 0.01384 - - - - 0

48 7,738 0 0 0 0 - - - - - - 0

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

57 9,243 1 0 1 1 - 0.01081 - 0.01081 0.01081 - -

60 11,126 0 0 0 0 0 - - - - - 0

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

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

66 17,934 1 1 1 2 0 0.00557 0.00557 0.00557 0.01115 - 0

67 6,710 0 0 0 0 - - - - - - 0

68 14,642 3 0 0 0 0 0.02048 - - - - 0

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

71 12,020 0 0 0 0 - - - - - - 0

73 8,724 2 0 0 0 - 0.02292 - - - - 0

75 10,047 1 0 0 0 0 0.00995 - - - - 0

76 16,439 0 1 0 1 0 - 0.00608 - 0.00608 - 0

81 39,376 2 0 1 1 - 0.00507 - 0.00253 0.00253 - -

82 31,141 0 0 0 0 0 - - - - - 0

83 48,973 2 1 0 1 0 0.00408 0.00204 - 0.00204 - 0

84 6,124 0 0 0 0 0 - - - - - 0

86 18,550 0 0 0 0 0 - - - - - 0

87 36,010 0 0 0 0 0 - - - - - 0

92 81,871 0 1 0 1 0 - 0.00122 - 0.00122 - 0

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

111 47,001 3 0 2 2 0 0.00638 - 0.00425 0.00425 - 0

113 10,458 0 0 0 0 0 - - - - - 0

全体 711,132 27 4 11 15 0 0.00379 0.00056 0.00154 0.0021 - 0

max 0.02292 0.00608 0.01081 0.01115 0

min 0.00166 0.00122 0.00253 0.00122 0



疾患別集計一覧　TMS疾患

プロピオン酸血症 ： 【2024年】度結果

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 4 4 0 4 1 0.0342 0.0342 - 0.0342 1:11693 25

14 34,315 6 1 2 3 2 0.01748 0.00291 0.00582 0.00874 1:17158 66.67

17 48,976 10 1 1 2 - 0.02041 0.00204 0.00204 0.00408 - -

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

24 60,207 37 1 6 7 - 0.06145 0.00166 0.00996 0.01162 - -

25 5,611 0 0 0 0 0 - - - - - -

31 21,710 19 1 0 1 - 0.08751 0.0046 - 0.0046 - -

32 3,714 3 0 1 1 0 0.08077 - 0.02692 0.02692 - 0

37 6,433 17 0 0 0 0 0.26426 - - - - -

40 34,100 18 0 2 2 - 0.05278 - 0.00586 0.00586 - -

47 7,221 1 0 0 0 - 0.01384 - - - - -

48 7,738 0 0 0 0 - - - - - - -

49 9,473 7 0 0 0 - 0.07389 - - - - -

57 9,243 18 1 1 2 - 0.19474 0.01081 0.01081 0.02163 - -

60 11,126 5 2 0 2 1 0.04493 0.01797 - 0.01797 1:11126 50

64 10,659 2 0 0 0 0 0.01876 - - - - -

65 4,307 1 0 0 0 - 0.02321 - - - - -

66 17,934 4 0 1 1 0 0.0223 - 0.00557 0.00557 - 0

67 6,710 5 1 0 1 1 0.07451 0.0149 - 0.0149 1:6710 100

68 14,642 5 0 0 0 0 0.03414 - - - - -

69 11,082 4 0 1 1 1 0.03609 - 0.00902 0.00902 1:11082 100

71 12,020 2 0 0 0 - 0.01663 - - - - -

73 8,724 2 0 0 0 - 0.02292 - - - - -

75 10,047 13 0 0 0 0 0.12939 - - - - -

76 16,439 6 0 0 0 0 0.03649 - - - - -

81 39,376 7 0 2 2 - 0.01777 - 0.00507 0.00507 - -

82 31,141 3 1 0 1 1 0.00963 0.00321 - 0.00321 1:31141 100

83 48,973 7 1 2 3 0 0.01429 0.00204 0.00408 0.00612 - 0

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

86 18,550 12 1 0 1 0 0.06469 0.00539 - 0.00539 - 0

87 36,010 48 0 2 2 1 0.13329 - 0.00555 0.00555 1:36010 50

92 81,871 11 2 1 3 1 0.01343 0.00244 0.00122 0.00366 1:81871 33.33

96 2,181 1 0 0 0 - 0.04585 - - - - -

111 47,001 24 0 1 1 1 0.05106 - 0.00212 0.00212 1:47001 100

113 10,458 2 0 0 0 0 0.01912 - - - - -

全体 711,132 306 17 23 40 10 0.04302 0.00239 0.00323 0.00562 1:71113 25

max 0.26426 0.0342 0.02692 0.0342 100

min 0.00963 0.00166 0.00122 0.00212 0



疾患別集計一覧　TMS疾患

メチルマロン酸血症 ： 【2024年】度結果

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 4 4 0 4 - 0.0342 0.0342 - 0.0342 - -

14 34,315 6 1 2 3 0 0.01748 0.00291 0.00582 0.00874 - 0

17 48,976 10 1 1 2 - 0.02041 0.00204 0.00204 0.00408 - -

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

24 60,207 37 1 6 7 - 0.06145 0.00166 0.00996 0.01162 - -

25 5,611 0 0 0 0 0 - - - - - 0

31 21,710 19 1 0 1 1 0.08751 0.0046 - 0.0046 1:21710 100

32 3,714 3 0 1 1 0 0.08077 - 0.02692 0.02692 - 0

37 6,433 17 0 0 0 0 0.26426 - - - - 0

40 34,100 18 0 2 2 - 0.05278 - 0.00586 0.00586 - -

47 7,221 1 0 0 0 - 0.01384 - - - - 0

48 7,738 0 0 0 0 - - - - - - 0

49 9,473 7 0 0 0 - 0.07389 - - - - 0

57 9,243 18 1 1 2 - 0.19474 0.01081 0.01081 0.02163 - -

60 11,126 5 2 0 2 0 0.04493 0.01797 - 0.01797 - 0

64 10,659 2 0 0 0 0 0.01876 - - - - 0

65 4,307 1 0 0 0 - 0.02321 - - - - 0

66 17,934 4 0 1 1 0 0.0223 - 0.00557 0.00557 - 0

67 6,710 5 1 0 1 - 0.07451 0.0149 - 0.0149 - -

68 14,642 5 0 0 0 0 0.03414 - - - - 0

69 11,082 4 0 1 1 0 0.03609 - 0.00902 0.00902 - 0

71 12,020 2 0 0 0 - 0.01663 - - - - 0

73 8,724 2 0 0 0 - 0.02292 - - - - 0

75 10,047 13 0 0 0 0 0.12939 - - - - 0

76 16,439 6 0 0 0 0 0.03649 - - - - 0

81 39,376 7 0 2 2 - 0.01777 - 0.00507 0.00507 - -

82 31,141 3 1 0 1 0 0.00963 0.00321 - 0.00321 - 0

83 48,973 7 1 2 3 0 0.01429 0.00204 0.00408 0.00612 - 0

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

86 18,550 12 1 0 1 0 0.06469 0.00539 - 0.00539 - 0

87 36,010 48 0 2 2 - 0.13329 - 0.00555 0.00555 - -

92 81,871 11 2 1 3 0 0.01343 0.00244 0.00122 0.00366 - 0

96 2,181 1 0 0 0 - 0.04585 - - - - 0

111 47,001 24 0 1 1 0 0.05106 - 0.00212 0.00212 - 0

113 10,458 2 0 0 0 0 0.01912 - - - - 0

全体 711,132 306 17 23 40 1 0.04302 0.00239 0.00323 0.00562 1:711132 2.5

max 0.26426 0.0342 0.02692 0.0342 100

min 0.00963 0.00166 0.00122 0.00212 0



疾患別集計一覧　TMS疾患

イソ吉草酸血症 ： 【2024年】度結果

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 7 0 0 0 - 0.05986 - - - - -

14 34,315 7 1 0 1 0 0.02039 0.00291 - 0.00291 - 0

17 48,976 30 1 0 1 - 0.06125 0.00204 - 0.00204 - -

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

24 60,207 41 0 0 0 - 0.06809 - - - - -

25 5,611 6 0 0 0 0 0.10693 - - - - -

31 21,710 14 0 0 0 - 0.06448 - - - - -

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

37 6,433 4 0 0 0 0 0.06217 - - - - -

40 34,100 17 0 0 0 - 0.04985 - - - - -

47 7,221 6 0 0 0 - 0.08309 - - - - -

48 7,738 4 0 0 0 - 0.05169 - - - - -

49 9,473 5 1 0 1 - 0.05278 0.01055 - 0.01055 - -

57 9,243 4 1 0 1 - 0.04327 0.01081 - 0.01081 - -

60 11,126 2 0 0 0 0 0.01797 - - - - -

64 10,659 1 0 0 0 0 0.00938 - - - - -

65 4,307 1 0 0 0 - 0.02321 - - - - -

66 17,934 7 0 0 0 0 0.03903 - - - - -

67 6,710 6 0 0 0 - 0.08941 - - - - -

68 14,642 11 0 0 0 0 0.07512 - - - - -

69 11,082 5 0 0 0 0 0.04511 - - - - -

71 12,020 3 0 0 0 - 0.02495 - - - - -

73 8,724 4 0 0 0 - 0.04585 - - - - -

75 10,047 6 0 0 0 0 0.05971 - - - - -

76 16,439 7 0 0 0 0 0.04258 - - - - -

81 39,376 17 0 0 0 - 0.04317 - - - - -

82 31,141 8 0 1 1 0 0.02568 - 0.00321 0.00321 - 0

83 48,973 9 0 0 0 0 0.01837 - - - - -

84 6,124 6 0 1 1 0 0.09797 - 0.01632 0.01632 - 0

86 18,550 33 0 1 1 0 0.17789 - 0.00539 0.00539 - 0

87 36,010 22 0 0 0 0 0.06109 - - - - -

92 81,871 54 0 2 2 0 0.06595 - 0.00244 0.00244 - 0

96 2,181 6 0 0 0 - 0.2751 - - - - -

111 47,001 57 0 1 1 0 0.12127 - 0.00212 0.00212 - 0

113 10,458 3 0 0 0 0 0.02868 - - - - -

全体 711,132 415 4 6 10 0 0.05835 0.00056 0.00084 0.0014 - 0

max 0.2751 0.01081 0.01632 0.01632 0

min 0.00938 0.00204 0.00212 0.00204 0



疾患別集計一覧　TMS疾患

メチルクロトニルグリシン尿症 ： 【2024年】度結果

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 0 0 2 2 - - - 0.0171 0.0171 - -

14 34,315 1 2 1 3 0 0.00291 0.00582 0.00291 0.00874 - 0

17 48,976 5 1 4 5 - 0.0102 0.00204 0.00816 0.0102 - -

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

24 60,207 6 0 3 3 - 0.00996 - 0.00498 0.00498 - -

25 5,611 0 0 0 0 0 - - - - - -

31 21,710 5 1 1 2 - 0.02303 0.0046 0.0046 0.00921 - -

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

37 6,433 1 0 0 0 0 0.01554 - - - - -

40 34,100 3 0 1 1 - 0.00879 - 0.00293 0.00293 - -

47 7,221 1 0 0 0 - 0.01384 - - - - -

48 7,738 1 0 1 1 - 0.01292 - 0.01292 0.01292 - -

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

57 9,243 2 0 1 1 - 0.02163 - 0.01081 0.01081 - -

60 11,126 2 0 1 1 0 0.01797 - 0.00898 0.00898 - 0

64 10,659 0 0 2 2 0 - - 0.01876 0.01876 - 0

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

66 17,934 2 0 1 1 0 0.01115 - 0.00557 0.00557 - 0

67 6,710 0 0 0 0 - - - - - - -

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

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

71 12,020 0 0 0 0 - - - - - - -

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

75 10,047 2 0 1 1 0 0.0199 - 0.00995 0.00995 - 0

76 16,439 3 2 2 4 0 0.01824 0.01216 0.01216 0.02433 - 0

81 39,376 2 0 4 4 - 0.00507 - 0.01015 0.01015 - -

82 31,141 2 0 3 3 - 0.00642 - 0.00963 0.00963 - -

83 48,973 10 1 3 4 0 0.02041 0.00204 0.00612 0.00816 - 0

84 6,124 0 0 0 0 0 - - - - - -

86 18,550 1 1 1 2 1 0.00539 0.00539 0.00539 0.01078 1:18550 50

87 36,010 5 0 0 0 0 0.01388 - - - - -

92 81,871 5 2 4 6 1 0.0061 0.00244 0.00488 0.00732 1:81871 16.67

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

111 47,001 2 1 1 2 0 0.00425 0.00212 0.00212 0.00425 - 0

113 10,458 0 0 0 0 0 - - - - - -

全体 711,132 62 11 39 50 2 0.00871 0.00154 0.00548 0.00703 1:355566 4

max 0.02303 0.01216 0.02692 0.02692 50

min 0.00291 0.00204 0.00212 0.00293 0



疾患別集計一覧　TMS疾患

ヒドロキシメチルグルタル酸血症 ： 【2024年】度結果

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 0 0 2 2 - - - 0.0171 0.0171 - -

14 34,315 1 2 1 3 0 0.00291 0.00582 0.00291 0.00874 - 0

17 48,976 5 1 4 5 - 0.0102 0.00204 0.00816 0.0102 - -

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

24 60,207 6 0 3 3 - 0.00996 - 0.00498 0.00498 - -

25 5,611 0 0 0 0 0 - - - - - 0

31 21,710 5 1 1 2 - 0.02303 0.0046 0.0046 0.00921 - -

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

37 6,433 1 0 0 0 0 0.01554 - - - - 0

40 34,100 3 0 1 1 - 0.00879 - 0.00293 0.00293 - -

47 7,221 1 0 0 0 - 0.01384 - - - - 0

48 7,738 1 0 1 1 - 0.01292 - 0.01292 0.01292 - -

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

57 9,243 2 0 1 1 - 0.02163 - 0.01081 0.01081 - -

60 11,126 2 0 1 1 0 0.01797 - 0.00898 0.00898 - 0

64 10,659 0 0 2 2 0 - - 0.01876 0.01876 - 0

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

66 17,934 2 0 1 1 0 0.01115 - 0.00557 0.00557 - 0

67 6,710 0 0 0 0 - - - - - - 0

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

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

71 12,020 0 0 0 0 - - - - - - 0

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

75 10,047 2 0 1 1 0 0.0199 - 0.00995 0.00995 - 0

76 16,439 3 2 2 4 0 0.01824 0.01216 0.01216 0.02433 - 0

81 39,376 2 0 4 4 - 0.00507 - 0.01015 0.01015 - -

82 31,141 2 0 3 3 - 0.00642 - 0.00963 0.00963 - -

83 48,973 10 1 3 4 0 0.02041 0.00204 0.00612 0.00816 - 0

84 6,124 0 0 0 0 0 - - - - - 0

86 18,550 1 1 1 2 0 0.00539 0.00539 0.00539 0.01078 - 0

87 36,010 5 0 0 0 0 0.01388 - - - - 0

92 81,871 5 2 4 6 0 0.0061 0.00244 0.00488 0.00732 - 0

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

111 47,001 2 1 1 2 0 0.00425 0.00212 0.00212 0.00425 - 0

113 10,458 0 0 0 0 0 - - - - - 0

全体 711,132 62 11 39 50 0 0.00871 0.00154 0.00548 0.00703 - 0

max 0.02303 0.01216 0.02692 0.02692 0

min 0.00291 0.00204 0.00212 0.00293 0



疾患別集計一覧　TMS疾患

複合カルボキシラーゼ欠損症 ： 【2024年】度結果

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 0 0 2 2 - - - 0.0171 0.0171 - -

14 34,315 1 2 1 3 1 0.00291 0.00582 0.00291 0.00874 1:34315 33.33

17 48,976 5 1 4 5 - 0.0102 0.00204 0.00816 0.0102 - -

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

24 60,207 6 0 3 3 - 0.00996 - 0.00498 0.00498 - -

25 5,611 0 0 0 0 0 - - - - - 0

31 21,710 5 1 1 2 - 0.02303 0.0046 0.0046 0.00921 - -

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

37 6,433 1 0 0 0 0 0.01554 - - - - 0

40 34,100 3 0 1 1 - 0.00879 - 0.00293 0.00293 - -

47 7,221 1 0 0 0 - 0.01384 - - - - 0

48 7,738 1 0 1 1 - 0.01292 - 0.01292 0.01292 - -

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

57 9,243 2 0 1 1 - 0.02163 - 0.01081 0.01081 - -

60 11,126 2 0 1 1 1 0.01797 - 0.00898 0.00898 1:11126 100

64 10,659 0 0 2 2 0 - - 0.01876 0.01876 - 0

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

66 17,934 2 0 1 1 0 0.01115 - 0.00557 0.00557 - 0

67 6,710 0 0 0 0 - - - - - - 0

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

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

71 12,020 0 0 0 0 - - - - - - 0

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

75 10,047 2 0 1 1 0 0.0199 - 0.00995 0.00995 - 0

76 16,439 3 2 2 4 0 0.01824 0.01216 0.01216 0.02433 - 0

81 39,376 2 0 4 4 - 0.00507 - 0.01015 0.01015 - -

82 31,141 2 0 3 3 - 0.00642 - 0.00963 0.00963 - -

83 48,973 10 1 3 4 0 0.02041 0.00204 0.00612 0.00816 - 0

84 6,124 0 0 0 0 0 - - - - - 0

86 18,550 1 1 1 2 0 0.00539 0.00539 0.00539 0.01078 - 0

87 36,010 5 0 0 0 0 0.01388 - - - - 0

92 81,871 5 2 4 6 0 0.0061 0.00244 0.00488 0.00732 - 0

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

111 47,001 2 1 1 2 0 0.00425 0.00212 0.00212 0.00425 - 0

113 10,458 0 0 0 0 0 - - - - - 0

全体 711,132 62 11 39 50 2 0.00871 0.00154 0.00548 0.00703 1:355566 4

max 0.02303 0.01216 0.02692 0.02692 100

min 0.00291 0.00204 0.00212 0.00293 0



疾患別集計一覧　TMS疾患

グルタル酸尿症Ⅰ型 ： 【2024年】度結果

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 0 0 1 1 - - - 0.00855 0.00855 - -

14 34,315 6 0 1 1 0 0.01748 - 0.00291 0.00291 - 0

17 48,976 35 0 0 0 - 0.07146 - - - - -

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

24 60,207 12 0 2 2 - 0.01993 - 0.00332 0.00332 - -

25 5,611 0 0 0 0 0 - - - - - -

31 21,710 7 0 1 1 - 0.03224 - 0.0046 0.0046 - -

32 3,714 0 0 0 0 0 - - - - - -

37 6,433 14 0 3 3 1 0.21762 - 0.04663 0.04663 1:6433 33.33

40 34,100 26 0 1 1 - 0.07624 - 0.00293 0.00293 - -

47 7,221 1 0 0 0 - 0.01384 - - - - -

48 7,738 3 0 1 1 1 0.03876 - 0.01292 0.01292 1:7738 100

49 9,473 4 0 0 0 - 0.04222 - - - - -

57 9,243 0 0 1 1 - - - 0.01081 0.01081 - -

60 11,126 35 0 2 2 0 0.31457 - 0.01797 0.01797 - 0

64 10,659 2 0 0 0 0 0.01876 - - - - -

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

66 17,934 0 0 0 0 0 - - - - - -

67 6,710 0 0 0 0 - - - - - - -

68 14,642 5 0 0 0 0 0.03414 - - - - -

69 11,082 5 0 0 0 0 0.04511 - - - - -

71 12,020 2 0 0 0 - 0.01663 - - - - -

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

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

76 16,439 3 0 0 0 0 0.01824 - - - - -

81 39,376 11 0 1 1 - 0.02793 - 0.00253 0.00253 - -

82 31,141 6 0 1 1 0 0.01926 - 0.00321 0.00321 - 0

83 48,973 0 0 0 0 0 - - - - - -

84 6,124 0 0 0 0 0 - - - - - -

86 18,550 5 0 0 0 0 0.02695 - - - - -

87 36,010 19 0 0 0 0 0.05276 - - - - -

92 81,871 12 0 1 1 0 0.01465 - 0.00122 0.00122 - 0

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

111 47,001 8 0 0 0 0 0.01702 - - - - -

113 10,458 3 0 0 0 0 0.02868 - - - - -

全体 711,132 224 0 17 17 2 0.03149 0 0.00239 0.00239 1:355566 11.76

max 0.31457 0.04663 0.04663 100

min 0.01384 0.00122 0.00122 0



疾患別集計一覧　TMS疾患

MCAD欠損症 ： 【2024年】度結果

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 0 0 2 2 - - - 0.0171 0.0171 - -

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

17 48,976 1 1 0 1 - 0.00204 0.00204 - 0.00204 - -

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

24 60,207 1 6 1 7 - 0.00166 0.00996 0.00166 0.01162 - -

25 5,611 0 0 0 0 0 - - - - - -

31 21,710 3 2 0 2 - 0.01381 0.00921 - 0.00921 - -

32 3,714 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

40 34,100 0 0 0 0 - - - - - - -

47 7,221 0 0 0 0 - - - - - - -

48 7,738 0 2 0 2 1 - 0.02584 - 0.02584 1:7738 50

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

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

60 11,126 0 0 0 0 0 - - - - - -

64 10,659 1 0 0 0 0 0.00938 - - - - -

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

66 17,934 0 0 0 0 0 - - - - - -

67 6,710 0 0 0 0 - - - - - - -

68 14,642 2 0 0 0 0 0.01365 - - - - -

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

71 12,020 0 0 0 0 - - - - - - -

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

75 10,047 0 1 0 1 1 - 0.00995 - 0.00995 1:10047 100

76 16,439 0 1 0 1 1 - 0.00608 - 0.00608 1:16439 100

81 39,376 0 0 0 0 - - - - - - -

82 31,141 0 0 0 0 0 - - - - - -

83 48,973 1 0 0 0 0 0.00204 - - - - -

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

86 18,550 0 0 0 0 0 - - - - - -

87 36,010 1 1 0 1 - 0.00277 0.00277 - 0.00277 - -

92 81,871 2 1 2 3 1 0.00244 0.00122 0.00244 0.00366 1:81871 33.33

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

111 47,001 3 1 0 1 1 0.00638 0.00212 - 0.00212 1:47001 100

113 10,458 0 0 0 0 0 - - - - - -

全体 711,132 17 17 5 22 6 0.00239 0.00239 0.0007 0.00309 1:118522 27.27

max 0.01632 0.02584 0.0171 0.02584 100

min 0.00166 0.00122 0.00166 0.00204 33.33



疾患別集計一覧　TMS疾患

VLCAD欠損症 ： 【2024年】度結果

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 0 0 0 0 - - - - - - -

14 34,315 0 3 0 3 1 - 0.00874 - 0.00874 1:34315 33.33

17 48,976 15 0 0 0 - 0.03062 - - - - -

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

24 60,207 0 11 0 11 - - 0.01827 - 0.01827 - -

25 5,611 0 1 0 1 0 - 0.01782 - 0.01782 - 0

31 21,710 10 8 0 8 1 0.04606 0.03684 - 0.03684 1:21710 12.5

32 3,714 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

40 34,100 6 0 1 1 - 0.01759 - 0.00293 0.00293 - -

47 7,221 5 1 1 2 - 0.06924 0.01384 0.01384 0.02769 - -

48 7,738 8 0 0 0 - 0.10338 - - - - -

49 9,473 2 0 0 0 - 0.02111 - - - - -

57 9,243 2 4 0 4 - 0.02163 0.04327 - 0.04327 - -

60 11,126 0 0 0 0 0 - - - - - -

64 10,659 2 0 0 0 0 0.01876 - - - - -

65 4,307 1 0 0 0 - 0.02321 - - - - -

66 17,934 0 2 0 2 0 - 0.01115 - 0.01115 - 0

67 6,710 0 0 0 0 - - - - - - -

68 14,642 2 0 0 0 0 0.01365 - - - - -

69 11,082 2 0 0 0 0 0.01804 - - - - -

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

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

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

76 16,439 1 4 0 4 0 0.00608 0.02433 - 0.02433 - 0

81 39,376 1 2 0 2 1 0.00253 0.00507 - 0.00507 1:39376 50

82 31,141 2 2 0 2 1 0.00642 0.00642 - 0.00642 1:31141 50

83 48,973 22 0 0 0 0 0.04492 - - - - -

84 6,124 0 0 0 0 0 - - - - - -

86 18,550 0 0 0 0 0 - - - - - -

87 36,010 0 3 0 3 - - 0.00833 - 0.00833 - -

92 81,871 0 2 0 2 0 - 0.00244 - 0.00244 - 0

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

111 47,001 7 1 0 1 1 0.01489 0.00212 - 0.00212 1:47001 100

113 10,458 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

max 0.10338 0.04327 0.01384 0.04327 100

min 0.00253 0.00212 0.00293 0.00212 0



疾患別集計一覧　TMS疾患

三頭酵素欠損症 ： 【2024年】度結果

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 0 0 0 0 - - - - - - -

14 34,315 0 0 0 0 0 - - - - - -

17 48,976 1 0 0 0 - 0.00204 - - - - -

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

24 60,207 2 0 0 0 - 0.00332 - - - - -

25 5,611 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

32 3,714 0 3 0 3 0 - 0.08077 - 0.08077 - 0

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

40 34,100 0 0 0 0 - - - - - - -

47 7,221 1 1 0 1 - 0.01384 0.01384 - 0.01384 - -

48 7,738 0 0 0 0 - - - - - - -

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

57 9,243 1 0 0 0 - 0.01081 - - - - -

60 11,126 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

65 4,307 1 0 0 0 - 0.02321 - - - - -

66 17,934 0 0 0 0 0 - - - - - -

67 6,710 0 0 0 0 - - - - - - -

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

69 11,082 0 0 0 0 0 - - - - - -

71 12,020 0 0 0 0 - - - - - - -

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

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

76 16,439 0 0 0 0 0 - - - - - -

81 39,376 0 0 0 0 - - - - - - -

82 31,141 0 0 0 0 0 - - - - - -

83 48,973 1 0 0 0 0 0.00204 - - - - -

84 6,124 0 0 0 0 0 - - - - - -

86 18,550 0 0 0 0 0 - - - - - -

87 36,010 0 2 0 2 - - 0.00555 - 0.00555 - -

92 81,871 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

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

113 10,458 0 0 0 0 0 - - - - - -

全体 711,132 7 6 0 6 0 0.00098 0.00084 0 0.00084 - 0

max 0.02321 0.08077 0.08077 0

min 0.00204 0.00555 0.00555 0



疾患別集計一覧　TMS疾患

CPT1欠損症 ： 【2024年】度結果

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 0 0 0 0 - - - - - - -

14 34,315 0 0 0 0 0 - - - - - -

17 48,976 1 0 1 1 - 0.00204 - 0.00204 0.00204 - -

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

24 60,207 0 0 0 0 - - - - - - -

25 5,611 0 0 0 0 0 - - - - - -

31 21,710 1 0 0 0 - 0.0046 - - - - -

32 3,714 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

40 34,100 0 0 0 0 - - - - - - -

47 7,221 0 0 0 0 - - - - - - -

48 7,738 0 0 1 1 - - - 0.01292 0.01292 - -

49 9,473 0 0 2 2 - - - 0.02111 0.02111 - -

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

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

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

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

66 17,934 0 0 0 0 0 - - - - - -

67 6,710 0 0 0 0 - - - - - - -

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

69 11,082 0 0 0 0 0 - - - - - -

71 12,020 0 0 0 0 - - - - - - -

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

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

76 16,439 1 0 1 1 0 0.00608 - 0.00608 0.00608 - 0

81 39,376 1 0 0 0 - 0.00253 - - - - -

82 31,141 0 0 0 0 0 - - - - - -

83 48,973 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

86 18,550 0 0 0 0 0 - - - - - -

87 36,010 0 0 0 0 0 - - - - - -

92 81,871 1 0 0 0 0 0.00122 - - - - -

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

111 47,001 1 0 0 0 0 0.00212 - - - - -

113 10,458 1 0 0 0 0 0.00956 - - - - -

全体 711,132 8 0 6 6 0 0.00112 0 0.00084 0.00084 - 0

max 0.01632 0.02111 0.02111 0

min 0.00122 0.00204 0.00204 0



疾患別集計一覧　TMS疾患

CPT2欠損症 ： 【2024年】度結果

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 0 0 0 0 - - - - - - -

14 34,315 0 0 0 0 0 - - - - - -

17 48,976 15 0 1 1 - 0.03062 - 0.00204 0.00204 - -

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

24 60,207 4 0 0 0 - 0.00664 - - - - -

25 5,611 0 0 0 0 0 - - - - - -

31 21,710 4 1 0 1 - 0.01842 0.0046 - 0.0046 - -

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

37 6,433 0 1 0 1 0 - 0.01554 - 0.01554 - 0

40 34,100 0 3 0 3 - - 0.00879 - 0.00879 - -

47 7,221 0 0 0 0 - - - - - - -

48 7,738 0 0 0 0 - - - - - - -

49 9,473 4 0 1 1 - 0.04222 - 0.01055 0.01055 - -

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

60 11,126 0 0 0 0 0 - - - - - -

64 10,659 0 2 0 2 0 - 0.01876 - 0.01876 - 0

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

66 17,934 0 1 0 1 0 - 0.00557 - 0.00557 - 0

67 6,710 0 1 0 1 - - 0.0149 - 0.0149 - -

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

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

71 12,020 0 0 0 0 - - - - - - -

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

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

76 16,439 1 0 0 0 0 0.00608 - - - - -

81 39,376 1 3 0 3 - 0.00253 0.00761 - 0.00761 - -

82 31,141 0 1 0 1 0 - 0.00321 - 0.00321 - 0

83 48,973 0 2 0 2 2 - 0.00408 - 0.00408 1:24487 100

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

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

87 36,010 0 3 0 3 - - 0.00833 - 0.00833 - -

92 81,871 1 2 1 3 0 0.00122 0.00244 0.00122 0.00366 - 0

96 2,181 1 0 0 0 - 0.04585 - - - - -

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

113 10,458 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

max 0.04585 0.02692 0.01632 0.02692 100

min 0.00122 0.00244 0.00122 0.00204 0



疾患別集計一覧　TMS疾患

シトリン欠損症 ： 【2024年】度結果

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 6 0 2 2 - 0.05131 - 0.0171 0.0171 - -

14 34,315 0 0 0 0 0 - - - - - -

17 48,976 0 0 0 0 1 - - - - 1:48976 -

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

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

25 5,611 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

32 3,714 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

40 34,100 0 0 0 0 - - - - - - -

47 7,221 0 0 0 0 - - - - - - -

48 7,738 0 0 0 0 - - - - - - -

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

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

60 11,126 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

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

66 17,934 0 0 0 0 1 - - - - 1:17934 -

67 6,710 0 0 0 0 - - - - - - -

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

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

71 12,020 3 0 0 0 - 0.02495 - - - - -

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

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

76 16,439 1 0 6 6 1 0.00608 - 0.03649 0.03649 1:16439 16.67

81 39,376 0 0 0 0 - - - - - - -

82 31,141 13 0 1 1 - 0.04174 - 0.00321 0.00321 - -

83 48,973 0 0 0 0 0 - - - - - -

84 6,124 0 0 0 0 0 - - - - - -

86 18,550 0 0 0 0 - - - - - - -

87 36,010 2 0 2 2 - 0.00555 - 0.00555 0.00555 - -

92 81,871 0 0 0 0 1 - - - - 1:81871 -

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

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

113 10,458 0 0 0 0 0 - - - - - -

全体 711,132 26 0 12 12 4 0.00365 0 0.00168 0.00168 1:177783 33.33

max 0.05131 0.03649 0.03649 16.67

min 0.00166 0.00321 0 0



疾患別集計一覧　TMS疾患

β-ケトチオラーゼ欠損症 ： 【2024年】度結果

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 0 0 0 0 - - - - - - -

14 34,315 0 0 0 0 0 - - - - - -

17 48,976 2 0 0 0 - 0.00408 - - - - -

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

24 60,207 0 0 0 0 - - - - - - -

25 5,611 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

32 3,714 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

40 34,100 0 0 0 0 - - - - - - -

47 7,221 1 1 0 1 - 0.01384 0.01384 - 0.01384 - -

48 7,738 0 0 0 0 - - - - - - -

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

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

60 11,126 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

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

66 17,934 0 0 0 0 0 - - - - - -

67 6,710 0 0 0 0 - - - - - - -

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

69 11,082 0 0 0 0 0 - - - - - -

71 12,020 0 0 0 0 - - - - - - -

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

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

76 16,439 - - - 0 - - - - 0 - -

81 39,376 0 0 0 0 - - - - - - -

82 31,141 1 0 0 0 0 0.00321 - - - - -

83 48,973 0 0 0 0 0 - - - - - -

84 6,124 0 0 0 0 0 - - - - - -

86 18,550 0 0 0 0 - - - - - - -

87 36,010 0 0 0 0 0 - - - - - -

92 81,871 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

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

113 10,458 0 0 0 0 0 - - - - - -

全体 711,132 4 1 0 1 0 0.00056 0.00014 0 0.00014 - 0

max 0.01384 0.01384 0.01384

min 0.00321 0.01384 0



疾患別集計一覧　TMS疾患

グルタル酸尿症Ⅱ型 ： 【2024年】度結果

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 0 0 0 0 - - - - - - -

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

17 48,976 6 0 0 0 - 0.01225 - - - - -

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

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

25 5,611 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

32 3,714 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

40 34,100 0 0 0 0 - - - - - - -

47 7,221 1 0 1 1 - 0.01384 - 0.01384 0.01384 - -

48 7,738 0 0 0 0 - - - - - - -

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

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

60 11,126 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

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

66 17,934 0 0 0 0 0 - - - - - -

67 6,710 0 0 0 0 - - - - - - -

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

69 11,082 3 0 0 0 0 0.02707 - - - - -

71 12,020 0 0 0 0 - - - - - - -

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

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

76 16,439 0 1 0 1 0 - 0.00608 - 0.00608 - 0

81 39,376 0 0 0 0 - - - - - - -

82 31,141 0 2 0 2 - - 0.00642 - 0.00642 - -

83 48,973 0 0 0 0 0 - - - - - -

84 6,124 0 0 0 0 0 - - - - - -

86 18,550 0 0 0 0 - - - - - - -

87 36,010 3 1 0 1 - 0.00833 0.00277 - 0.00277 - -

92 81,871 0 1 0 1 0 - 0.00122 - 0.00122 - 0

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

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

113 10,458 0 0 0 0 0 - - - - - -

全体 711,132 13 7 1 8 1 0.00182 0.00098 0.00014 0.00112 1:711132 12.5

max 0.02707 0.00642 0.01384 0.01384 100

min 0.00833 0.00122 0.01384 0 0



疾患別集計一覧　TMS疾患

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） ： 【2024年】度結果

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 2 0 0 0 - 0.0171 - - - - -

14 34,315 0 0 0 0 0 - - - - - -

17 48,976 29 0 2 2 - 0.05921 - 0.00408 0.00408 - -

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

24 60,207 14 0 0 0 - 0.02325 - - - - -

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 0 0 0 0 - - - - - - -

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 1 0 1 0 - 0.00557 - 0.00557 - 0

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

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

69 11,082 14 0 0 0 0 0.12633 - - - - -

71 12,020 14 0 0 0 - 0.11647 - - - - -

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

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

76 16,439 23 0 0 0 0 0.13991 - - - - -

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

82 31,141 29 0 0 0 0 0.09312 - - - - -

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

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

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

87 36,010 62 0 2 2 - 0.17217 - 0.00555 0.00555 - -

92 81,871 0 1 0 1 0 - 0.00122 - 0.00122 - 0

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

max 0.336 0.00557 0.03876 0.03876 100

min 0.01146 0.00122 0.00204 0 0



疾患別集計一覧　TMS疾患

CACT欠損症 ： 【2024年】度結果

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 0 0 0 0 - - - - - - -

14 34,315 0 0 0 0 0 - - - - - -

17 48,976 0 0 0 0 - - - - - - -

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

24 60,207 0 0 0 0 - - - - - - -

25 5,611 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

32 3,714 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

40 34,100 0 0 0 0 - - - - - - -

47 7,221 0 0 0 0 - - - - - - -

48 7,738 0 0 0 0 - - - - - - -

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

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

60 11,126 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

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

66 17,934 0 1 0 1 0 - 0.00557 - 0.00557 - 0

67 6,710 0 0 0 0 - - - - - - -

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

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

71 12,020 0 0 0 0 - - - - - - -

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

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

76 16,439 - - - 0 - - - - 0 - -

81 39,376 0 0 0 0 - - - - - - -

82 31,141 0 1 0 1 0 - 0.00321 - 0.00321 - 0

83 48,973 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

86 18,550 0 0 0 0 - - - - - - -

87 36,010 0 0 0 0 - - - - - - -

92 81,871 0 0 0 0 0 - - - - - -

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

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

113 10,458 0 0 0 0 0 - - - - - -

全体 711,132 1 2 1 3 0 0.00014 0.00028 0.00014 0.00042 - 0

max 0.00902 0.00557 0.01632 0.01632 0

min 0.00902 0.00321 0.01632 0 0


