
平成15年度厚生労働科学研究（難治性疾患克服研究事業）分担研究報告書

「小児慢性特定疾患の登録・評価に関する研究」

先天性代謝異常患者の実態調査

(分担研究：小児慢性特定疾患の登録・管理・評価に関する研究）
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〈要旨〉

各自治体で小児慢性特定疾患（先天性代謝異常）医療意見書に基づいて入力され，日

本子ども家庭総合研究所で集計された平成13年度「先天性代謝異常」の全登録者のデ
ータ・ベースと新生児マススクリーニング検査対象先天性代謝異常患者の平成12，14

年度医療意見書を用いて本登録システムの問題点等について分析した。ほぼ全国規模の

疾患別患者数が登録されていた。しかし，平成12年度の医療意見書の中央への提出は

約73％に留まった。医療意見書の提出促進が望まれる。必要事項が記載されていない

場合，申請の段階で主治医に再提出を依頼すべきである。ガラクトース血症患者におい

ては僅か40％で酵素活性が測定されているにすぎなかった。ガラクトース血症には，

酵素異常，血管異常の合併など種々な病因が含まれているのでガラクトース血症の診断

のためのガイドライン作成が望まれる。本研究班で作成した医療意見書およびその閲覧

は，わが国における先天性代謝異常患者の実態の把握に有用である。今後，医療意見書
による主治医への二次調査が望まれる。

<見出し語〉

小児慢性特定疾患，先天性代謝異常，医療意見書，知的障害，合併症，就学状況

〈研究目的〉その記載が正確で，かつ，中央へ提出され

小児慢性特定疾患の医療費助成のためのなければならない。新しく作成された小児

申請は，平成7年度から保健所を窓口とし慢性特定疾患（先天性代謝異常）医療意見

て患者本人（保護者）から受けることとなっ書は，昨年度，改訂された。

た。厚生労働省ではこの機会に同疾患患者本年度は，昨年度に続いてこの医療意見

の状況を把握するために情報の中央集計書に基づいて各自治体で入力され，中央集

（プライバシーに十分配慮しながらの登録計されたデータと新生児マススクリーニン

管理）を計画した。保健所への申請に当たつグ検査対象の先天性代謝異常患者の医療意

ては申請書に医療機関の医療意見書を添え見害とを用いて，本登録システムの問題点

なければならない。したがって患者の状況等について分析した。

を正確に把握するためには患者に関する情く研究対象及び方法〉

報力嶋られる医療意見書が正しく使用され，全疾患については，各自治体で小児慢性
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特定疾患（先天性代謝異常）医療意見書にいた。

基づいて入力され，日本子ども家庭総合研新生児マススクリーニングの対象疾患で

究所で集計された平成13年度「先天性代平成15年10月までに厚生労働省に提出

謝異常」の全登録者6,839人のデータ・くされた平成12年度医療意見書は,PKU

一スを用いて疾患別患者数を算出した。新237名中173名(73%),MSUD24名

生児マススクリーニング検査対象疾患につ中20名(83%),HCU38名中24名

いては平成12，14年度医療意見書を用い(63%),GAL165名中119名(72%)

て中央への提出状況，知的障害，知的障害であった。GALでは,90例中36例(4

以外の合併症及び就学状況について分析し0％）でガラクトース代謝関連酵素活性測

た。定がなされておらず，また，種々の病因に

よるものが含まれていた。シスチン尿症と

く研究結果〉シスチノーシスとの医療意見書が，ホモシ

1）疾患別患者数（表1）スチン尿症と間違って取り扱われていた。

平成13年度全国登録状況によれば，先

天性胆道閉鎖症1,839名，総胆管拡張症2）平成14年度新生児マススクリーニン

749名，軟骨無形成症712名，骨形成不グ対象疾患患者の知的障害，知的障害以外

全症338名が多く，本来の先天性代謝異の合併症および就学状況（表2）

常は，種類は多かったが，各疾患の頻度は知的障害は,PKU,MSUD,HCU,

高くなかった。GALでは，それぞれ,134名中2名,13

通常，先天性代謝異常と分類される疾患名中1名，16名中2名，90名中4名でみ

としては，患者数の多い順に，家族性高コられ，知的障害以外の合併症は，134名中

レステロール血症384名，ウイルソン病5名，13名中2名，16名中4名，90名

241名，フェニルケトン尿症(PKU)232中27名(30%)でみられた。とくに，

名，糖原病226名，尿素サイクル代謝異GALでは白内障以外に肝内シヤント，静

常160名，ガラクトース血症(GAD148脈管開存，肝血管腫，門脈一肝静脈シャン

名，ムコ多糖症142名，ビタミンD抵抗トなど血管異常が多くみられた。就学状況

性くる病110名，家族性低燐酸血症93名，では,PKU,MSUD,HCU,GALで，

スフインゴリピドーシス92名，腎尿細管それぞれ，73名中1名，7名中2名，10

性アシドーシス85名，側鎖アミノ酸代謝名中1名，34名中3名が障害児学級ある

異常81名，シスチン尿症68名，乳糖不いは養護学校で教育を受けていた。

耐症65名等であった。

PKU,メープルシロップ尿症(MSUD),<考察〉

ホモシスチン尿症(HCU),GALのほとんわが国における新生児マススクリーニング

どは，マススクリーニングで発見されてい検査結果に基づくPKUの発見頻度は，約

たが，436例中89例（20％）では，「マ8万人に1人である。わが国の出生数を年

ススクリーニングで発見」が不明であった。間120万人とすると毎年約15人が発見さ

その他，試験的に実施されているスクリーれるので1～18歳の人口の中には約270

ニング検査で家族性高コレステロール血症人のPKU患者がいることになる。平成

やウィルソン病などの少数例が発見されて13年度には，232名が登録されており、
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本全国登録は，ほぼ全国規模の患者のデーすなどの工夫が必要であろう。新生児マス

タを把握するためには有用である。しかし，スクリーニング検査の対象疾患としてシス

医療意見書は，例えば，平成12年度に登チン尿症とシスチノーシスの医療意見書を

録されたPKU237名中，平成15年10提出した自治体があったが関係者への指導

月現在，173名（73％）分しか提出されてが必要であろう。

いない。この原因として各自治体のプライ新生児マススクリーニング対象疾患の中

バシー保護が考えられる。したがって，今では,MSUDとHCUの治療効果が，不

後，医療意見書の提出数が増えることは考十分であった。新生児マススクリーニング

えにくい。各自治体は，責任を持って，よ検査で発見された患児が不十分な治療のた

り木目細かい追跡調査により全患者の状況めに知的障害を合併すると国にも自治体に

を把握すべきであるし，今後，中央からのも莫大な損失を与えることになる。MSUD

主治医への二次調査ができるようになるこの治療法の改善については研究が進められ

とが望まれる。ているが，現時点では治療の限界も感じら

本研究班で作成し，昨年度，改訂した全れる。しかし，新生児マススクリーニング

国統一の小児慢性特定疾患（先天性代謝異検査で発見されながら知的障害をきたした

常）医療意見書の閲覧は，登録例を分析す症例について考えられる原因を主治医にこ

る際に患者に関する必要最小限の情報が確次調査することは治療成績を向上させるた

実に得られるので有用である。しかし，必めに不可欠である。

要事項が記入されていない医療意見書も目GALとして登録された患者の中に門脈

立つ。例えば,PKU等マススクリーニンー肝静脈シャントなどの血管異常が見出さ

グ対象疾患436名中89名（20％）では，れた。病因不明あるいは病因に関する情報

「マススクリーニングで発見の有無」の項がない症例には，血管異常や一過性の高ガ

目がチェックされていなかった。小児慢性ラクトース血症が含まれていることが考え

特定疾患治療研究事業の最初のステップでられる。しかし,GAL90名中36名

ある申請書の審査の段階で必要事項の無記（40％）では，ガラクトース代謝関連酵素

入など不備があれば主治医に意見書の再提の検索がなされていなかった。最低限，マ

出を依頼することを今後も徹底すべきであススクリーニングの対象であるウリジルト

る。また，医療意見書の記載が不十分な場ランスフェラーゼ，ガラクトキナーゼ，エ

合にも，主治医への問い合わせが許されるピメラーゼの活性測定はなされるべきであ

ことが望まれる。新生児マススクリーニンる。GALについては正しい診断がなされ

グ検査対象疾患については申請時の追跡調るために診断のためのガイドラインが作成

査用紙（特殊ミルク事務局使用）の添付おされるべきであろう。

よび申請時の厳正な書類審査とによりわが

国における先天性代謝異常患者の実態が一

層明らかになろう。

また，同一患者の医療意見書が，複数の

医療施設から提出されていることがあるの

で重複してカウントされないためにも全て

の個人情報を消すことなしに生年月日を残
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小児慢性特定疾患（先天性代謝異常）医療意見書（平成年度）

注1）転入の場合は、転入前の都道府県・指定都市・中核市名を記入して下さい。
注2）軟骨無形成症で成長ホルモン治療を要する場合は「成長ホルモン治療用
意見書（初回、継続）」を添付して下さい。
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受給者番号（） 新規(新規診断､転入
圧L） )、継続、再開

患
者
ふりがな

氏名
男
女
生年
月日

昭和年月日
平成（満歳）

発症 昭・平年月頃 初診日昭・平年月日

疾患
区分
08

先天性代謝異常
疾患名

ICD()

必要な場合は自由記載して下さい
有、無）、運動障害（有、無）、
有、無）、嘔吐／下痢（有、無）、
有、無）、眼科的異常（有、無）、
有、無）、その他（

、
〃
Ｉ
、
ノ
Ⅱ
、
″
Ｉ
、
ｆ
Ｉ
、

の に○をつけ
障害
痙筆
顔貌
結石

知的

特異
尿路

、
、
、
、

ｊ
ｊ
ｊ
ｊ

当するも
（有、無
（有、無
（有、無
（有、無

状：該
で発見
長障害
肝腫
骨変形

現在の症
●

ﾏｽｽｸﾘー ﾆﾝｸ
成

(該当するものに○をつけ、数値等

、有機酸、脂質、アンモニア、pH
－ス、銅、乳酸、ピルビン酸、その他）

）

、有機酸、ムコ多糖体、グルコース
ｊ
ｊ
ｊ
ｊ
ｊ

た主な検査等の結果
載して下さい）
実施（アミノ酸、有
スミン、グルコース

実施（アミノ酸、有
他）（所見
施、実施（所見
施、実施（所見
施、実施（所見
施、実施（所見

っ
記
、
ラ
、
の
実
実
実
実

診断の根拠とな
用いて具体的に
液分析：未実施
セルロプ

（所見
分析：未実施
蛋白、そ

荷テスト：未
素活性測定：未
伝子解析：未
X線検査：未
の他（

を
血
尿
負
酵
遺
骨
そ

その他の現在の主な所見等（該当するものに○をつけ、具体的に記載）
合併症（無、有）、知能指数（）
運動機能（寝たきり、座れる、歩行障害、歩ける、走れる）
就学状況（通常学級、障害児学級、養護学校、訪問教育、就学前、その他）

経過（これまでに行われた主な治療、主な検査等の結果）

(1つに○印：治癒、寛解、改善、不変、再燃、悪化、死亡、判定不能）

今後の治療方針

治療見込
期間

入院

通院

平成年月日から平成年月日

平成年月日から平成年月日（月回）

上記の通り診断する医療機関所在地

平成年月日
名称科

医師氏名印



．(ﾏｽｽｸﾘーﾆﾝｸ゙で発見:188人、不明:44人）

高ﾌｴﾆﾙｱﾗﾆﾝ血症E70.OB310．5

（ﾏｽｽｸﾘー ﾆﾝｸ゙ で発見：22人、不明：9人）

悪性高ﾌｴﾆﾙｱﾗﾆﾝ血症E70.1A100.l

（ﾏｽｽｸﾘー ﾆﾝｸ゙ で発見：7人、不明：3人）

ﾁﾛｼﾝ代謝異常(以下、再掲)210.3

ｱﾉﾚｶﾌﾟﾄﾝ尿症E70.2A40.1

高ﾁﾛｼﾞﾝ血症E70.2B170.2

白皮症E70.3B210.3

ﾋｽﾁｼﾞﾝ血症E70.8A20.0

ﾋﾄﾞﾛｷｼｷﾇﾚｰﾝ尿症E70.8F20.0

ﾎﾙﾑｲﾐﾉﾄﾗﾝｽﾌｴﾗー ｾ゙ 欠損症E70.8G10.0

楓糖尿症E71.0260.4

（ﾏｽｽｸﾘー ﾆﾝｸ゙ で発見:19人、不明:7人）

側鎖ｱﾐﾉ酸代謝異常(以下、再掲)811．2

イソ吉草酸血症E71.1A60.1

フ･ﾛﾋﾞｵﾝ酸血症E71.1F220．3

ﾒﾁﾙﾏﾛﾝ酸血症E71.1H530.8

副腎白質ｼﾞｽﾄﾛﾌｲｰE71.3A370.5

先天性ﾘﾊﾞｰｾﾞ欠損症E71.3B20．0

ｶﾉﾚﾆﾁﾝﾊ゚ﾙﾐﾁﾉﾚﾄﾗﾝｽﾌｪﾗーｾ゙欠損症

E71．3C70.1

アミノ酸転送異常E72.0等1412.1

（以下、再掲）

家族性ｲﾐﾉｸﾞﾘｼﾝ尿症E72.0A10.0

シスチン症E72.0C60.1

眼脳腎症候群E72.0D350．5

シスチン尿症E72.0E681．0

ﾌｱﾝｺﾆ症候群E72.0F240.4

ﾊﾙﾄﾅﾂﾌﾞ病E72.0G40.1

ﾘﾆﾔｯｸ症候群E72.0J20．0

ｼｽﾀﾁｵﾆﾝ尿症E72.1B10．0

ﾎﾓｼｽﾁﾝ尿症E72.1C340.5

（ﾏｽｽｸﾘー ﾆﾝｸ゙ で発見:18人、不明:16人）

ﾒﾁｵﾆﾝｱﾃ゙ﾉｼﾉﾚﾄﾗﾝｽﾌｪﾗーｾ゙欠損症

E72．1D140．2

尿素ｻｲｸﾉﾚ代謝異常E72.2等1602.3

（以下、再掲）

高ｱﾙｷﾞﾆﾝ血症E72.2A30．0

ｱﾙｷﾞﾆﾉｺﾊｸ酸尿症E72.2B90.1

高ｱﾝﾓﾆｱ血症E72.2C540.8

ｼﾄﾙﾘﾝ血症E72.2D260.4

ｵﾙﾆﾁﾝﾄﾗﾝｽｶﾙﾊ゙ﾐﾗー ｾ゙欠損症

E72.2E580．8

ｶﾙﾊ゙ ﾐﾙﾘﾝ酸合成酵素欠損症

E72.2H90．1

表1、先天性代謝異常(H13年度症例）
InbornErrorsofMetabolism

（合計6,839人）、（新規診断931人、

継続5,703人、転入44人、無記入161人）
(男子3,175人、女子3,600人、無記入64人）
（国の小慢事業6,815人、県単独事業24人）

北海道(旭ﾉll市を含む)196人、青森県70人、
岩手県125人、宮城県120人、秋田県76人、

山形県67人、福島県100人、茨城県47人、

栃木県81人、群馬県86人、埼玉県367人、

千葉県167人、東京都509人､-神奈ﾅI+県、

新潟県128人、富山県44人、石川県4人、

福井県52人、山梨県62人、長野県133人、

岐阜県96人、静岡県128人、愛知県255人、
三重県113人、滋賀県81人、京都府98人、

大阪府436人、蕾：奈良県101人、

和歌山県48人、鳥取県42人、島根県25人、

岡山県58人、広島県137人、山口県72人、

徳島県55人、香川県51人、

愛媛県(松山市を含む)77人、高知県27人、

福岡県208人、佐賀県56人、長崎県68人、

熊本県78人、大分県50人、宮崎県65人、

鹿児島県14人、沖縄県82人、

札幌市112人、仙台市160人、千葉市：
横浜市230人、川崎市56人、名古屋市109人、

京都市馬大阪市146人、神戸市97人、

広島市82人、北九州市56人、福岡市lll人、

秋田市40人、郡山市33人、宇都宮市20人、

新潟市44人、富山市8人、金沢市20人、

岐阜市22人、静岡市29人、浜松市6人、
豊田市22人、堺市66人、姫路市23人、

和歌山市43人、岡山市49人、福山市54人、

高知市20人、長崎市28人､熊未市：

大分市29人、宮崎市20人、鹿児島市40人、

いわき市19人、長野市21人、豊橋市31人、

高松市17人、横須賀市21人、

計82都道府県市の集計結果

％人数(人）

32

1

5

232

疾患名

総胆管嚢腫

有鰊赤血球症

ﾋ゙ ﾀﾐﾝD依存性くる病

ﾌｪﾆﾙｹﾄﾝ尿症

ICD10

D13.5

D58.8B

E55・OA

E70.0

５
０
１
４

●
●
●
●

０
０
０
３
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Alexander病E75.2A5

Gaucher病E75.2D32

Fabry病E75.2E10

異染性ﾛｲｺｼ゙ ｽﾄﾛﾌｲー E75.2F13

Krabbe病E75.2G5

Farber病E75.2H1

多種ｽﾙﾌｱﾀー ｾ゙ 欠損症E75.213

Niemann-Pick病E75.2J7

Pelizaeus-Merzbacher病

E75.2K10

ﾛｲｺｼﾞｽﾄﾛﾌｲｰE75.2L5

neuronalceroidlipofuscinosis

E75.48

他のﾘﾋﾞﾄﾞ蓄積症E75.5等4

コﾚｽﾃﾛー ﾙーｴｽﾃﾙ蓄積症E75.5A2

シアル酸尿症E75.5Cl

ムコ多糖症E76.3A等142

（以下、再掲）

Hurler症候群E76.0A13

Hurler-Scheie症候群E76.OBl

Scheie症候群E76.0C2

Hunter症候群E76.1A58

ムコ多糖症Ⅲ型E76.2A2

ムコ多糖症Ⅳ型E76.2B6

β一ｶ゙ﾗｸﾄｼﾀ゙ ｾー゙ ﾉーｲﾗﾐﾀ゙ ｾー゙欠損症
E76.3C5

ﾑｺﾘﾋﾞﾄ・-シスE77.9等21

（以下、再掲）

ﾑｺﾘﾋﾞﾄ曇-ｼｽⅡ型E77.0A1O

ﾑｺﾘﾋﾞﾄ鯵-ｼｽⅢ型E77.0B6

ﾑｺﾘﾋﾞﾄ等-シスI型E77.1Al

高ｺﾚｽﾃﾛｰﾙ血症(以下、再掲）412

（ﾏｽｽｸﾘー ﾆﾝｸ゙ で発見:14人、不明:3

１
５
１
２
１
０
０
１

●
●
●
●
○
●
●
●

０
０
０
０
０
０
０
０

ｸﾞﾙﾀﾙ酸血症E72.3A140.2

3－ﾒﾁﾙｸﾞﾙﾀｺﾝ酸尿症E72.3C40.1

先天性ﾘｼﾞﾝ尿症E72.3E40.1

高ｵﾙﾆﾁﾝ血症E72.490.1

高ｸﾞﾘｼﾝ血症E72.5A90.1

腎性ｱﾐﾉ酸尿症E72.9100.1

乳糖分解酵素欠損症E73.0320.5

乳糖不耐症E73.9651.0

糖原病(以下、再掲)E74.OL等2263.3

糖原病I型E74.0A440．6

糖原病Ⅱ型E74.0B100.1

糖原病Ⅲ型E74.0C170.2

糖原病Ⅳ型E74.0D40．0

糖原病Ⅵ型E74.0F50．1

糖原病Ⅶ型E74.OG20.0

糖原病Ⅸ型E74.0H10.0

糖原病Ⅷ、X型E74.01220.3

肝型糖原病E74.0J30．0

筋糖原病E74.0K30.0

ﾌﾙｸﾄーｽ-1,6-ｼ゙ﾎｽﾌｧﾀー ｾ゙欠損症

E74．1D80.1

ｶﾞﾗｸﾄｰ●ｽ代謝異常E74.2等1602．3

（以下、再掲）

力傘ﾗｸﾄｰｽ血症E74.2A1442.1

（ﾏｽｽｸﾘー ﾆﾝｸ゙ で発見:122人、不明:22人）

力・ﾗｸﾄｷﾅｰｾﾞ欠損症E74.2830．0

uridinediphosphategalactose-4-

epimerase欠損症E74.2C10.0

ｸ゙ ﾙｺー ｽ･ｶ゙ ﾗｸﾄー ｽ吸収不全症

E74.3140．2

ﾋﾞﾙﾋﾞﾝ酸代謝異常(以下、再掲）280．4

上･ﾙﾋ゙ ﾝ酸力ﾙﾎ゙ ｷｼﾗー ｾ゙ 欠損症

E74.4A250．4

上°ﾙﾋ゙ ﾝ酸ｷﾅー ｾ゙ 欠損症E74.4B30.0

ｱﾐﾗｰｾﾞ欠損症E74.8A30.0

腎性糖尿E74.8B120.2

シユウ酸尿症E74.8C40.0

ｸ゙ ﾘｾﾙｱﾉげ・ﾋﾄ゙ 3ー－ﾘﾝ酸脱水素酵素欠乏症

E74.8D20．0

ｶﾞﾝｸﾞﾘｵｼﾄﾞｰｼｽE75.1C等200.3

（以下、再掲）

Tay-Sachs病E75.0B120.2

GM2－ｶ゙ ﾝｸ゙ ﾘｵｼﾄ゙ ｼーｽE75.0C10．0

GMl一ｶ゙ ﾝｸ゙ ﾘｵｼﾄ゙ ｼーｽE75.1A60.1

ｽﾌｲﾝｺﾞﾘﾋﾞﾄ・-ｼスE75.2等921.3

（以下、再掲）

１
１
●
●

０
０

１
０
０
０
１

●
●
●
●
●

０
０
０
０
２

２
０
０
８
０
１

●
●
●
●
●
●

０
０
０
０
０
０

１
３
●
●

０
０

１
１
０
０

●
●
●
●

０
０
０
６

（ﾏｽｽｸﾘー ﾆﾝｸ゙ で発見:14人、不明:398人）

家族性高ｺﾚｽﾃﾛー ﾙ血症E78.OA3845．6

高ﾘﾎﾞ蛋白血症Ⅱ型E78.0B220．3

高ﾘﾎﾞ蛋白血症Ⅳ型E78.1300．4

家族性高ｶｲﾛﾐｸﾛﾝ血症E78.3A30.0

高ﾘﾎﾟ蛋白血症I型E78.3B30．0

先天性高脂質血症E78.5320.5

ｱﾙﾌｱﾘﾎﾞ蛋白欠乏症E78.6A30.0

家族性低β一ﾘﾎﾟ蛋白血症

E78.6B90．1

家族性ﾘﾎﾟ蛋白欠損症E78.6C20.0

家族性高ﾘﾎﾟ蛋白血症E78.8240.4

hypoxanthinguaninephosphoribosyl

transferase欠損症E79.lAlO.0
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ｶﾉﾚﾀｹ゙ ﾈﾙ症候群Q89.3

線毛機能不全症候群Q89.8

１
１
●
●

０
０
７
０１

Lesch-Nyhan症候群E79.1B130.2

他のﾌ゚ ﾘﾝ、上・ﾘﾐｼ゙ ﾝ代謝異常

（以下、再掲)E79.8等llO.2

adeninephosphoribosyltransferase欠損症 高ｲﾝｽﾘﾝ血症E16.11

（本来は内分泌疾患に分類）

家族性赤血球増加症D75.01

（本来は血友病等血液疾患に分類）

ﾐﾄｺﾝﾄﾞﾘｱ脳筋症G71.32

（本来は神経・筋疾患に分類）

0.0

E79.8A90.1

ｵﾛｯﾄ酸尿症E79.8B10.0

ﾎﾟﾙﾌｨﾘﾝ症(以下、再掲)90.1

骨髄性ﾌ゙ ﾛﾄﾎ゙ ﾙﾌｲﾘﾝ症E80.2B60.1

先天性ﾎﾞﾙﾌｲﾘﾝ症E80.2F30.0

ﾋﾞﾘﾙﾋﾞﾝ代謝異常(以下、再掲）250．4

シ謝ﾙﾍﾞｰﾙ症候群E80.490.1

Crigler-Najjar症候群E80.530.0
テ翁ユビン･ｼ゙ ｮﾝｿﾝ症候群E80.6A90．1

ﾛｰﾀｰ症候群E80.6B40.0

銅代謝異常(以下、再掲）2623．8

ウイﾙｿﾝ病E83.OA2413．5

（ﾏｽｽｸﾘー ﾆﾝｸ゙ で発見：1人、不明:240人）

kinkyhair病E83.OB140.2

リン代謝異常(以下、再掲）2053．0

家族性低燐酸血症E83.3A931.4

上・ﾀﾐﾝD抵抗性くる病E83．3D1101.6

cysticfibrosis E84､9190.3

先天性高尿酸血症E87.290.1

遺伝性若年性痛風M10.930．0

α'一ﾄﾘﾌ゚ ｼﾝ抑制物質欠損症E88.0A10.0

無ｱﾙﾌﾞﾐﾝ血症E88.0BlO.0

無ﾊﾌﾞﾄｸﾞﾛﾋﾞﾝ症E88.OD20.0

ｱﾎ蛋白C－Ⅱ欠損症E88.8D20.0

ｴﾝﾃﾛｷﾅｰｾﾞ欠損症E88.8F10．0

ﾄﾚﾊﾗｰｾﾞ欠損症E88.8K10.0

20-22desmolase欠損E88.8010.0

複合ｶﾙﾎ゙ ｷｼﾗー ｾ゙ 欠損症E88.8P120．2

分類不明の代謝異常E88.980.1

分類不明の代謝異常E9010.0

ﾚﾌｽﾑ病G60.120.0

腎尿細管性ｱｼﾄﾞｰｼｽN25.8851.2

先天性胆道閉鎖症Q44.2183926.9

総胆管拡張症Q44.474911.0

軟骨無形成症Q77.471210.4

（成長ホルモン治療用意見書

初回申請：41人、継続申請:217人）

骨形成不全症Q78.03384.9

大理石病Q78.290.1

ｴｰﾗｰｽ･ﾀﾞﾝﾛｽ症候群Q79.6400.6

色素性乾皮症Q82.1721.1

脳･肝･腎症候群Q87.8D10.0

0.0

0.0

無歯症KOO

新生児黄疸P59.9

（本来は小慢対象外）

不明(ｺﾝﾋ゚ ｭー ﾀ入力ﾐｽ等）

０
０
●
●

０
０

3

1

l.6110
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表2新生児マススクリーニング検査で発見された先天性代謝異常患児の合併症（平成14年度）

番号 性別年齢MS知的障害IQ就学状況合併症（知的障害以外）

記
り
り
記
り
り
記
り
記
り
記
り

無
あ
あ
無
あ
シ
あ
無
あ
無
あ
無
あ

ン
症

症
５
８
９
１
４
尿
１
４
３
シ
０
３
６
４
シ

尿
１
１
１
１
プ
ー
１
１
症
１
１
１
１
症

ン
シ
尿
血

ト
ロ
ン
ス

ケ
男
女
男
男
男
シ
女
女
男
チ
男
女
女
男
一

し
レ
ト

ス

ノ

ノ

ニ
プ
シ
ク

エ
５
０
３
５
６
－
２
６
７
モ
ー
６
２
４
ラ

フ
３
９
９
１
１
メ
０
０
０
ホ
０
０
１
１
ガ

く
０
０
０
１
１
く
０
０
０
く
０
０
０
０
く

あり

なし

なし

あり

なし

障害

通常

通常

通常

通常

成長障害

赤茶色頭髪

なし

低身長

なし

あり

なし

通常

養護

養護

てんかん

痙性四肢まひ，股関節脱臼

左足関節変形

76

あり

なし

あり

なし

けいれん,B6依存性

水晶体脱臼

高身長，くも状指

けいれん，水晶体亜脱臼

養護

通常

通常

通常

77

女 成長障害，骨変形，糖原病，フアンコニー症

候群

高アンモニア血症，肺高血圧,UT・EP正

常

大動脈弁狭窄，僧帽弁狭窄,GK・UT・E

P正常

成長障害，心不全，肝移植

肝外短絡，高アンモニア血症

けいれん，脳波異常

肝内門脈欠損

門脈欠損，腹部内臓逆位，高アンモニア血症

言語運動発達遅滞

大動脈縮窄複合，門脈欠損,GK正常

門脈低形成，酵素正常

悪性黒色腫

膀胱尿管逆流

白内障

肝内門脈静脈シヤント，酵素正常

肝内門脈静脈シヤント

高ビ血症,UT欠損

慢性特発性偽性腸閉塞症,GK7%

VSD,門脈低形成

門脈欠損症

低身長,UT･EP正常

門脈異常疑い

17ありなし001 通常

女 5ありなし003

女005 8ありなし 通常

女
女
女
男
男
女
男

無記

あり

無記

無記

あり

あり

あり

あり

あり

あり

あり

あり

あり

あり

無記

あり

あり

無記

無記

009

012

013

014

020

022

025

028

029

033

037

038

039

047

049

058

059

065

066

なし

なし

あり

なし

なし

なし

あり

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

あり

なし

通常６
０
４
７
８
３
０
２
７
７
１
０
３
０
３
７
７
６
０

１
１

１
１
１
１
１

養護

通常

115通常

通常

正常通常
男
女
男
男
女
男
女
男
女
男
女

正常養護

通常

通常

境界

073女4ありなし 門脈欠損症，肝移植
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表2（つづき）新生児マススクリーニング検査で発見された先天性代謝異常患児の合併症（平成14年度）

番号性別年齢MS知的障害IQ就学状況合併症（知的障害以外）

＜ガラクトース血症＞

078男13

085女3

088男6

089男1

090男2

不明

あり

あり

あり

あり

あり

なし

なし

なし

なし

障害

通常

脳症，てんかん

けいれん,EP欠損

脾腎シャント

下肢血管腫

血管腫

:マススクリーニング,UT:ウリジルトランスフェラーゼ,GK:ガラクトキナーゼ,EP:エビMS:マ

メラーゼ
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