


〔有機酸代謝異常症〕 

有機酸とは、たんぱく質を体内で処理すると

きにできる物質の総称で、有機酸が体内で増

加することにより、重度の体調不良を生じた

りします。増加する有機酸の種類により疾患

が分類されます。 

・メチルマロン酸血症 

・プロピオン酸血症 

・イソ吉草酸血症 

・メチルクロトニルグリシン尿症 

・ヒドロキシメチルグルタル酸血症 

・複合カルボキシラーゼ欠損症 

・グルタル酸血症 1 型 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

検査実施状況 

 新生児マス・スクリーニングの初回検査数

は、出生数の低下に伴い、年々減少傾向にあ

ります。タンデムマス法が開始されて以降、

5 年間の三重県における新生児マス・スクリ

ーニング実施状況では、初回検査 75,722 件中、

フェニルケトン尿症 2 名、プロピオン酸血症

2 名、先天性甲状腺機能低下症 31 名、先天性

副腎過形成症 2 名、合計 37 名の患者が発見

されています（表 1）。 

 

 

 

 

 

 

〔脂肪酸代謝異常症〕 

脂肪酸とは、脂肪の成分であり、人間ではエ

ネルギーの貯蔵庫として重要な役割を持って

います。この脂肪酸の利用がうまくいかない

と、長時間の絶食や感染症などでエネルギー

消費が増えた際に、重度の体調不良を生じた

りします。利用できない脂肪酸の種類により

疾患が分類されます。 

・中鎖アシル CoA 脱水素酵素欠損症 

・極長鎖アシル CoA 脱水素酵素欠損症 

・三頭酵素/長鎖 3－ヒドロキシアシル CoA 

脱水素酵素欠損症 

・カルニチンパルミトイルトランスフェラ 

ーゼ－1 欠損症 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

今後の予定について 

2016 年度までに全国で調査したタンデムマ

ス対象疾患のうち、乳幼児突然死をきたした

20 例において、15 例がカルニチンパルミトイ

ルトランスフェラーゼ－2 欠損症であること

が確認されており、厚生労働省からの通知を

踏まえ、三重県においても来年度より、新生

児マス・スクリーニング（タンデムマス法）

の対象疾患として導入を検討しています。 

 

 

 

 

 

 

 

－編集委員会から－ 

みえ保環研ニュースについて、ご意見・ご質問等がございましたら下記までお寄せください。 

三重県保健環境研究所 

  〒512-1211 三重県四日市市桜町3684－11  TEL 059-329-3800 FAX 059-329-3004 

  E-ﾒｰﾙｱﾄﾞﾚｽ hokan@pref.mie.jp ﾎｰﾑﾍﾟｰｼﾞ  http://www.pref.mie.lg.jp/hokan/hp/index.htm 

  三重県感染症情報センターホームページ   http://www.kenkou.pref.mie.jp/ 

 

 

表 1 三重県における新生児マス・スクリーニングの実施状況 

2012 2013 2014 2015 2016 計

15,764 15,928 14,927 14,827 14,276 75,722

アミノ酸代謝異常症 フェニルケトン尿症         0* 1 1 0 0 2

その他の疾患         0* 0 0 0 0 0

有機酸代謝異常症 プロピオン酸血症         0* 1 0 0 1 2

その他の疾患         0* 0 0 0 0 0

脂肪酸代謝異常症         0* 0 0 0 0 0

ガラクトース血症         0 0 0 0 0 0

先天性甲状腺機能低下症         4 7 9 6 5 31

先天性副腎過形成症         0 1 0 0 1 2

*2013年3月よりタンデムマス法を実施
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