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研究要旨

小児慢性疾患治療研究事業における先天性代謝異常症の医療意見書に基づいて各実施主体で入力され，
中央集計された平成10年度から平成18年度の登録症例のデータを，法制化前の平成l6年度と法制化後

の平成17．l8年度を中心にして集計･解析を行った。また,5疾患において新規登録患者の登録時年齢と

新規登録患者数から疾患頻度の算出を試みた。解析時点までに登録データが得られたのは，平成16年度

で95実施主体中93実施主体(97.9％)，平成l7年度で98実施主体中94実施主体(95.9%),平成18年
度で99実施主体中87実施主体（87.9％）からであった。法制化に伴って行われた疾患区分の見直しによ

り他の疾患群に分類された疾患を除いた登録患者数は，平成l6年度で3,985名平成17年度で4,413名，
平成l8年度で3,804名であった。全登録患者中平成l7年度でl4名,平成l8年度で5名が他の疾患群に

分類されている疾患であるにもかかわらず，先天性代謝異常症等として登録されていた。また，疾患区分
見直しとともに対象疾患の見直しも行われたが，少数ながら対象外疾患あるいは不適切病名とられている

疾患名での登録がみられていた。これらに対しては今後さらに周知し，申請時点で修正を求めるなどの対

応を行っていく必要がある。また，病因欠損酵素により病型分類されている糖原病とムコ多糖症において

病型分類を含まない疾患名で登録されている患者が糖原病で約50％，ムコ多糖症で約30％あり，今後登録
データを疫学的研究において有効活用するためには，病型分類を含む疾患名で登録するように指導すると

ともに病型を含まない疾患名での登録は病型が不明な場合に限定するよう指導していく必要がある。さら
に，これら病型を含まない患者に関しては，病型に関するアンケート調査により病型を明らかにしていく

ことが重要である。昨年度の解析と同様，平成l8年度に登録された新生児マススクリーニング対象疾患

であるフェニルケトン尿症，楓糖尿症，ホモシスチン尿症において約半数が1歳以降に新規登録されてい

た。これは，まだ乳幼児医療費補助事業などによる公的医療費の補助が受けられる年齢をすぎてはじめて

本事業に登録されている例が存在しているためと考えられる。本事業の登録データを疫学的研究等に有効
利用するためには，診断後できるだけ早期に本事業の説明を行い，保護者の同意が得られない場合を除い
てすみやかに本事業への登録を行うように今後も指導していくことが必要である。平成ll年度から平成
l8年度において平成ll年度以降に出生した新規登録患者数から疾患頻度を算出した。フェニルケトン尿
症では新生児マススクリーニングで発見された患者数からの疾患頻度とほぼ一致していたが，楓糖尿症と

ホモシスチン尿症ではまだ高い傾向が見られた。これは，これらの疾患ではマススクリーニングで発見さ
れない病型が存在するためではないかと考えられた。

見出し語：小児慢性特定疾患，先天性代謝異常，医療意見書，疾患頻度

研究目的

平成7年度から小児慢性疾患治療研究事業による

医療費補助のための申請は，保健所を窓口にして患

者本人(保謹者)により行われている。また,対象疾

患患者の状況を把握し，研究事業に反映させるため

に，プライバシーに十分配慮した登録･管理システ

ムが構築されている。平成l7年度からは小児慢性

特定疾患研究事業が法制化され対象疾患の見直しや

意見書の充実が図られた。このため，患者の登録状

況に変化力翻められる可能性がある。そこで本年度

も昨年度に引き続き，法制化前後の平成16年度と

法制化後の17年度と18年度に意見書に基づいて各

自治体で入力され中央集計された先天性代謝異常症

のデータを中心に登録データの解析を行った。
研究対象および方法

各自治体で医療意見書に基づいて入力され，中央
で集計された平成16～18年度の登録データから疾

患別患者数を算出し，法制化前後の登録状況の変化
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について検討した。また，平成ll年度から平成l8

年度の新規登録患者の登録時年齢を新生児マススク

リーニング対象疾患であるフェニルケトン尿症，楓

糖尿症，ホモシスチン尿症とプロピオン酸血症，メ

チルマロン酸血症について検討するとともに平成

ll～l8年度の新規患者のうち平成ll年以降に出生

したと考えられる患者数から疾患頻度の算出を試み

た。

研究結果

l)平成l6～18年度登録患者数（表l)

平成16年度では95実施主体のうち93実施主体，

l7年度では98実施主体中94実施主体,18年度で

は99実施主体中87実施主体からのデータが得ら

れ，このデータに基づいて解析を行った。コン

ピュータ入力ミス等により疾患名不明なものが平成

l6年度で17例，平成l7年度で7例,平成18年度

で9名あり以前よりはかなり減少しているもののま

だ残っていた。

先天性代謝異常症等の疾患群に登録されていた患

者数は，平成16年度で6,957名，平成l7年度で

4,427名，平成18年度3,809名であった。平成l7

年度の法制化とともに疾患区分が見直され先天性胆

道閉鎖症，総胆管拡張症，総胆管嚢腫などが他の疾

患区分に分類されるようになっているが，平成17

年度でl4名，平成l8年度で5名が先天性代謝異常

症等の疾患群で登録されていた。これら他の疾患群

に分類されている疾患を除いた登録患者数は。平成

l6年度で3,985名，平成l7年度で4,413名，平成

l8年度で3,804名であり，登録患者数は若干増加傾

向に合った。また，法制化後の対象疾患の見直しに

より対象外疾患あるいは不適切病名となったもので

は，平成17年度で高チロジン血症2名メチオニン

アデノシルトランスフェラーゼ欠損症1名，高ガラ

クトース血症がl2例,先天性高脂血症2名，銅代謝

異常症ll名，遺伝性高尿酸血症1名の計29名が，

平成l8年度ではメチオニンアデノシルトランス

フェラーゼ欠損症1名，高ガラクトース血症4名の

計5名が登録されていた。

ガラクトース血症とチロジン血症は平成17年度

からは病型分類された病名で登録することがすすめ

られた結果，チロジン血症での登録は平成l6年度

の20名から平成l7年度は2名に，平成l8年度で

は0名になったいた｡，ガラクトース血症では，平成

l6年度でのガラクトース血症と平成17年度以降の

ガラクトース血症I型のICD-lOがおなじではある

が，各病型を含めたガラクトース血症登録患者数は

平成l6年度でl46名，平成l7年度で94名，平成

18年度で75名になっていた。また，病因欠損酵素

に基づいて病型分類されている糖原病とムコ多糖症

において病型分類を含まない疾患名で登録されてい

る患者数は，糖原病が平成16年度で129名と糖原

病登録患者の56.3％，平成17年度で118名の

43.7％,平成18年度で92名の42.6%であった。ム

コ多糖症では平成16年度で38名とムコ多糖症の登

録患者の33.3％，平成17年度で43名の30.1%,平

成18年度で37名の28.0%であった。

2)新規登録患者の登録時年齢（表2）

昨年度に引き続き新生児マススクリーニング対象

疾患であるフェニルケトン尿症，楓糖尿症，ホモシ

スチン尿症と新生児期から乳児期に発症することの

多いプロピオン酸血症，メチルマロン酸血症の新規

登録患者の登録時年齢を平成11年度から18年度に

ついて検討した。平成18年度において1歳までに

登録されている患者はフェニルケトン尿症で18名

中10名,楓糖尿症で2名中1名，ホモシスチン尿症

で2名中1名であった。また，プロピオン酸血症で

は3名中2名が，メチルマロン酸血症では3名中2

名が1歳未満で登録されていた。

3)疾患頻度の検討（表3）

新生児マススクリーニング対象疾患であるフェニ

ルケトン尿症，楓糖尿症，ホモシスチン尿症とメチ

ルマロン酸血症，プロピオン酸血症について，平成

11年度から平成18年度までの新規登録患者のうち

平成1l年度以降に出生した患者数に基づいて疾患

頻度の概算を行った。平成l1年度から18年度の出

生数は厚生労働省の人口統計によった。概算による

疾患頻度はフェニルケトン尿症l/82,566,楓糖尿

症l/4432,489,ホモシスチン尿症l/605,485,メチ

ルマロン酸血症l/221,519,プロピオン酸血症

l/412,830であった。

考察

平成17年度からの法制化とともに疾患区分と対

象疾患の見直しが行われたが，平成17～18年度の

登録状況を見ると，減少はしているものの平成18

年度においてもまだ見直し以前の疾患区分である先

天性代謝異常症等で登録されている例が認められ

た。また，対象疾患の見直しにより対象外疾患ある

いは不適切病名とされた疾患名での登録も例数は少

なくはなっているもののまだ認められている。今後

これらの登録については，実施主体での受け付け時

において，主治医に対してその旨を伝えて修正等を

求めていくことをまた指導していくことが必要であ

ろう。平成17年度の見直しで不適切病名であり病

型を含んだ疾患名で登録することがすすめられたチ
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ロジン血症の病名で登録された患者は平成l8年度

ではなくなっており，これらに関しては十分に周知

されていると考えられた。また，ガラクトース代謝

異常症での登録患者数の合計は，平成l6年度の

l46名から平成17年度で94名，平成l8年度で75

名に著減していたが，これはこれまでガラクトース

血症として登録されていた患者の中に，本事業の対

象疾患であるガラクトース代謝関連酵素の欠損に基

づくガラクトース血症以外の二次性のガラクトース

代謝異常の患者がかなり登録されていたが，平成

17年度以降においてこれらの対象外患者の登録が

減少したことによるものと考えられる。しかしなが

ら，平成17年度と18年度において高ガラクトース

血症の疾患名で登録されている患者数が平成l6年

度のl例から平成17年度でl2例，平成l8年度で

4例に増加していた。これらの症例がが対象疾患以

外の二次性高ガラクトース血症である可能性も高

く，今後高ガラクトース血症での登録に対しては対

象疾患である病型を含むガラクトース血症の疾患名

での登録を指導していく必要がある。

病因欠損酵素により病型分類されている疾患で

は，病型により疾患頻度や治療法，予後が大きく異

なっている場合が多い。これらの疾患において病型

分類を含まない疾患名で登録されている患者の割合

にはには大きな変化が見られていないが，今後登録

データを疫学的研究において有効活用するために

は，病型分類を含む疾患名で登録するように指導す

るとともに病型を含まない疾患名での登録は病型が

不明な場合に限定するよう指導していく必要があ

る。また，これらの登録データを有効活用するため

に，病型を含まない疾患名で登録されている患者に

関して，本年度アンケート調査を実施した。この結

果については別に報告する。

昨年度に引き続き，新規登録患者の登録時年齢に

ついて新生児期から乳児期早期に診断される可能性

の高い新生児マススクリーニング対象疾患である

フェニルケトン尿症，楓糖尿症，ホモシスチン尿症

について検討したが,平成18年度においても，新生

児マススクリーニングで発見されているにもかかわ

らず約半数の患者で1歳以降に新規登録されてい

た。これらの患者においては，医療費が公費負担さ

れる乳幼児医療費支給事業による医療費の補助を優

先し，この事業の対象外の年齢になった時点で小児

慢性特定疾患研究事業への登録が行われてためでは

ないかと思われる。本事業による登録データを疫学

的研究に有効活用するためには，今後も診断確定後

できるだけ早期に本事業についての説明を行い，保

護者が本事業への登録を希望しない場合を除いてす

みやかに登録を行うように指導していかなければな

らない。

平成l5年度から，フェニルケトン尿症，楓糖尿

症，ホモシスチン尿症，プロピオン酸血症，メチル

マロン酸血症について平成ll年度からの新規登録

患者数に基づいた簡便な形での疾患頻度の算出を試

みてきた。昨年度の結果から，平成ll年度以降に

出生した新規登録患者数に基づいた疾患頻度を算出

した。対象とした疾患の頻度は昨年度と大きな差は

なかった。フェニルケトン尿症の疾患頻度は，新生

児マススクリーニングの結果から算出された疾患頻

度とほぼ一致していたが，楓糖尿症とホモシスチン

尿症ではまだ高い傾向が見られた。この原因として

は，これらの疾患では，マススクリーニングで発見

されない病型があるためではないかと考えられる。

今後，マススクリーニングでの発見等についての

データを加えて検討することが必要であろう。
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表1:平成16年度，平成17年度および平成18年度先天性代謝異常症等登録患者数

疾患名ICD I O H l 6 H l 7 Hl8

薙 録 数 登 録 数 登録数

トランスコバラミ ン I I D 5 1 . 2 0 21

欠捌症

ビタミンD依存性く る病E55.OA61115

フエ ニルケトン尿症E70.021824322 9

高 フエニルアラニン 血 症 E 7 0 . 0 B 5 3 4 838

ピオプテリン欠乏症E70.0CO3 3

アルカプトン尿症E70.2A23 4

チロジンn症II型E70.2CO4 2

チロジン血症I型E70.2EOll7

白皮症E70.3B303530

Hermansky-Pudlak症候群E70.3C144

プロリダーゼ欠扱縦E70.8DOl O

トリ プ ト フ ァ ン尿症E70.8E100

ヒドロキシキヌレニン尿症E70.8FO O 2

ホ ルムイミノトランスE70.8GlOO

フェラーゼ欠撹症

楓簡 尿症E7 1 . 0 2 5 2 9 23

イソ吉蔵酸血症E71.lA356

プロピオン酸mljrE71.lFl9332 8

β‐ヒドロキシ吉草酸liljfE71.lGlOO

メチルマロン酸lim:E71.lH6169 64

HMG尿症E71.lJOll8

β-ケトチオラーゼ欠楓症E71.IKOlO

副腎白賀ジストロフイーE71.3A353543

先天性リパーゼ欠撤症E71.3B242

CPT欠捌症E71.3CI4111 4

脂肪酸β酸化異常症E71.4021

MCAD欠損 症E71.4AO6 4

VLCAD欠撹症E71.4CllO 6

長鎖3－ヒドロキシアシルE71.4DO21

CoA脱水素酵索欠損症

カルニチン／アシル カ ル ニ E 7 1 . 4 E O20

チン転移酵素欠損症

イミノ酸異常 症E72.001 0

家族性イミノグリシン尿症E72.0AllO

シス チン（蓄積 ）症E72.OC4910

リニヤック症候群2） E72.0Jl

(E72.OC'､)

Lowe症候群E72.OD293432

（眼脳腎症候群）

シス チン尿症E72.0E617771

ファンコニー症候群E72.0F2430 22

ハルトナップ病E72.0G563

リ ジン尿性蛋白不耐症E72.OKO33

HHH症候群E72.0L28 5

ホモシトルリン尿症2)E72.2G2

(E72.OL'､)

高オルニチン血 症 2 ) E 7 2 . 4 4 11

(E72.0L'､)

亜硫酸酸化酵素欠楓症E72.lAlO O

ホモ シスチン尿症E72.lC2926 2 1

尿素サイクル異常症E72.2043

高アルギニン血症E72.2A34 2

アル ギニノコハク酸E72.2B1098

疾患名ICDIOHl6Hl7H18

登録数登録数登録数

高アンモニア血症E72.2C546349

シ ト ル リ ン 血 症 E 7 2 . 2 D 5 7 7 4 6 9

OTC欠損症E72.2E546967

N-アセチルグルタミンE72.2F310

合成酵素欠損症

カルバミルリン酸E72.2HlO79

合成酵素欠損症

グルタル酸lilMi:3) E72.3A23

グルタル酸尿症I型E72.3A-ll9

3-メチルグルタコン酸E72.3C566

尿症

グルタル酸lll尿II型E72.3F-1312

商グリシンlilyj:E72.5A465

商プロリン血症E72.5Clll

腎性アミノ酸尿症E72.9485

乳繍分解酵索欠損症E73.0272217

乳穂不耐症E73.9494927

輔原病E74.0010

輔原病I型E74.0A476454

籾i原病II型E74.OBlll714

輔 原病 ⅡI 型E 74 .O Cl l2 11 3

輔原病IV型E74.0D233

繍原 病V 型E 74 .0 E2 12

職原病VI型E74.0F135

繍原病VII型E74.0G210

輔原病IXIWE74.0H141

糊原病VIII,X型E74.0I233832

肝型糖原病E74.0J354

筋型糖原病E74.OKllO

斯原病E74.0Ll2511188

果輔不耐症E74.lB211

フルクトース-l,6-ジE74.lD666

ホスファターゼ欠損症

E74IIIW3)E74.2A142ガラクトースIiI賑3）142

ガラクトースIm症I型E74.2A-4126

ガラクトースlllyrll型E74.2B33330

ガラクトース血症III型E74.2Cl2019

グルコース・ガラクE74.31186

トース吸収不全症

ピルビン酸カルポE74.4A24107

キシラーゼ欠損症

ピルピン酸脱水素酵素E74.4CO1915

欠損症

アミラーゼ欠批症E74.8A300

シ ュ ウ 酸 尿 症 E 7 4 . 8 C l 4 4

グリセルアルデヒド-3-E74.8D421

リン酸脱水素解素欠損症

シヨ鮪・イソ麦芽穂E74.8FO22

吸収障諜

Tay-Sachs"jE75.0B15159
GM2-ガングリオシE75.0C332

ドーシス

GMl-ガングリオシE75.lA545

ドーシス
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疾患名ICD10H16H17

登録数登録数

プロトポルフイリン症E80.043

週伝性コプロE80.2Al2

ポルフィリン症

骨髄性プロトE80.2B57

ポルフィリン症

先天性ポルフイリン症E80.2F37

ポルフイリン症E80.2G13

Crigler-Naijar症候群E80.535
ウイルソン橘E83.0A218263

メンケス病E83.0B2229

家族性低燐血症E83.3A10343

骨軟化症E83.3BO2

ビタミンD抵抗性くる病E83.3Dll4188

ml-トリプシン抑制E88.0All

物質欠損症

無アルブミンml症E88.0BlO

無ハプトグロピン血症E88.0D31

アポ蛋白C-II欠損症E88.8Dl7

エンテロキナーゼ欠損症E88.8F21

先天性アセチルコリンE88.8Nl1

複合カルポキシラーゼE88.8P67

欠損症

グリセロールキナーゼE88.8TO5

欠損症

先天性高乳酸血症G31.8G-21

フイタン酸瀞欲症G60．101

致死性表皮水泡症L13.901

遺伝性若年性揃風M10.944

軟骨無形成撫Q77.4722802

骨 形 成 不 全 症 Q 7 8 . 0 3 8 9 4 4 6

大理石病Q78.2102

エーラース・ダンロスQ79.64857

症候群

水抱型先天性魚鱗癖繊Q80.3-5

紅皮症

先天性魚鱗癬Q80.9A-13

非 水 泡 型 先 天 性 魚 鱗 癖 様 Q 8 0 . 9 B - 2

紅皮症

道化師棟魚鱗癖Q80.9C-2

シェーグレン・ラーソンQ80.9D-3

症候群

遺伝性脈管浮囲Q82.011

色素性乾皮症Q82.16080

Zellweger症候群Q87.8D06

（脳・肝・腎症候群）

週伝性血管神経性浮腫T78.311

不明（コンピュータ入力ミス等)177

法制化後に対象外または不適切病名となったもの

悪性高フエニルアラニンE70.1A50

血症'）

高チロジン血症I） E70.2B212

ヒ ス チ ジ ン 血 症 I ) E 7 0 . 8 A 3 0

メチオニンアデノシルトE72.1D81

ランスフェラーゼ欠損症'）

高ガラクトース血症l)E74.2112

腎性 糟 尿 l ） E 7 4 . 8 B l 2 0

恥
》
’
０
１

旧
蝿
０
２
６
諏
加
岬
ｍ
２
１
６
ｗ
２

ｌ

Ｈ
登

疾患名 ”
錘
０
１
７
調
加
Ⅳ
８
２
１
５
肥
４

｜

Ｈ
登

６
数

１
録
ｌ
Ｏ
５
調
理
Ｍ
過
’
３
７
Ⅳ
７

Ｈ
登

ICDlO

ガングリオシドーシスE75.IC

スフインゴリピドーシスE75.2

Alexander病E75.2A

Ga ucher病E75.2D

Fab r y 病 E 75.2E

異染性白質ジストロフイE75.2F

Krabbe病E75.2G

Farber病E75.2H

多種スルフアターゼ欠損症E75.21

Niemann-Pick病E75.2J

Pelizaeus-Merzbacher病E75.2K

NeuronalceroidE75.4

liponlscinosis

コレステ ロー ルE75.5A

エステル蓄積症

シアリドーシスE 7 5 . 5 C

Hurler症候群E76.OA

Hurler-Scheie症候群E76.0B

Hunter症候群E76.lA

ムコ多繍症III型E76.2A

ムコ多繍症IV型E76.2B

ム コ多繍症VI型E76.2C

ム コ多糟症VⅢ型E76.2D

ムコ多繍症E76.3

ムコ 多 穂 症 E 76.3A

sly病E76.3B

β‐ガラクトシダーゼ-E76.3C

ノイラミダーゼ欠損症

ムコリピドーシスII型E77.OA

ムコリピドーシスIII型E77.OB

ムコリピドーシスI型E77.lA

フコシ ドー シス E77.lD

ム コリピドーシスE77.9

家族性高コレステE78.OA

ロール血症E78.0

(ヘテロ接合体・型不明他）

高リポ蛋白巾朧II型E78.0B

家族性高コレステE78.0C

ロール血推（ホモ接合体）

高リポ蛋白血椛IV型E78.l

高リポ蛋白血淀III型E78.2

家族性高カイロミクロンE78.3A

血症

高リポ蛋白血症I型E78.3B

高リポ蛋白血症V型E78.3C

高リポ蛋白血症V型E78.3C

aリポ蛋白欠乏症E78.6A

低(無)β‐リポ蛋白血碇E78.6B

家族性リポ蛋白欠損症匂E78.6C

(E78.6B'､)

HypoxanthinguanineE79･lA

phosphoribosyl

transhrase欠損症

I=sh-Nyhan症候群E79.lB

Adeninephospho-E79.8A

ribosyltransferase欠損症

7
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４
郵
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１
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４
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肥
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２
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》

０
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》
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1 22 ０
０
１

16

10

配
９

釦
８ ４

０
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疾患名 疾患名ICDIOH16H17

登録数登録数

6－ホスホグルコン酸E88.8S30

脱水素酵素欠撹症4）

腎尿細管性N25.8613

アシドーシス41

Q444)Q44.218867先天性胆道閉鎖症4）18867

Q444)Q44.49300総胆衝拡張症4）O

総胆管嚢腫I)･4)D13.5261

カルタゲネル症候群4） Q 8 9 . 3 8 2

線毛機能不全症候群4）Q89.890Q 8 9 . 8 0

本来は内分泌疾患に分類

高インスリン血症E16.ll

本来は神経・筋疾患に分類

ミトコンドリア脳筋症G71.31

合 叶 6 , 9 5 7 4 , 4 2 7

新規943521

継続5,8363,746

転入5239

再開33

無記入l2688

男子3,1802372

女子3,7111,921

無記入66134

ICDlO 恥
蝿
－
２
７
創
嘔
４

７
数

－
０
０
２
０
０

印
識

眠
鐸
－
０
０
０
０
０

H18

登録数

0グルコース再吸収障害I)E74.8E

ロイコジストロフィー'】 E75.2L

先天性高脂血症'） E78.5

家族性高リポ蛋白血症l)E78.8

プリン・ピリミジン E79.8

代謝異常症I）

銅代謝異常症!） E83.0

遺伝性高尿酸血症1)E87.2

トレハラーゼ欠損症1)E88.8K

分類不明の代謝異常l)E88.9

法制化後に他疾窪群に分類されたもの

ピルピン駿キナーゼE74.4B

欠損症4）

ジルペール症候群4)E80.4

デュピン・ジョンE80.6A

ソン症候群4）

ローター症候群4) E80.6B

CysticnbrosiS4) E84.9

ADA過剰藤生症4)E88.8A

5α‐リラクターゼE88.8B

欠損症4）

20-22desmolase欠損4)E88.80

1

２
０
１
１
０

０
８
１
１

皿
ｌ
Ｏ
Ｏ

０
０
０
０

一

5 00

｜
》
｜
繩
麺
犯
鋤
弘
一
郵
唾
唾

３
喝

０
０

０
０

０
０
０
０

０
１
０
０

５
釦
１
２

100

l)平成17年庇の法制化後に対象外疾患または不適切病名となったもの

2)平成17年度の法制化後に他の病名とひとつにまとめられたもの

3)平成17年度の法制化後に病型にもとづいて再分類されたもの

4)平成17年度の法制化後に他の疾患区分に分類されたもの

表3：平成ll年度から平成18年度における新規登録患者数からみた疾患頻度
平成11～18年度における出生数:9,082,268人

平成ll～17年度における

平成ll年度以降出生数

新規登録患者からの疾患頻度

平成ll～l8年度における

平成ll年度以降出生

新規登録患者数疾患頻度

フェニルケトン尿症

楓繍尿病

ホモシスチン尿症

メチルマロン酸Ⅲ賊

プロピオン酸血症

l/84,102

l/443,873

l/576,693

l/210,255

l/443,873

1/82,566

l/432,489

l/605,485

l/221,519

l/412,830

110

21

15

41

22
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表2：新規登録患者の登録時年齢分布

年齢0歳1歳2蛾3蟻4賎5歳6戯7歳以_上不明合計。

(E70.0)

7

12

ll

ll

17

6

lO

lO

症掘
渡
確
破
破
砿
砿
破
破

ト
伽
．
ｆ
ｆ
ｆ
ｆ
ｆ
ｆ
ｆ

ｌ
２
３
４
５
６
７
８

ケ
ー
ｌ
ｌ
ｌ
ｌ
ｌ
ｌ
ｌ

ル
成
成
成
成
成
成
成
成

二
平
平
平
平
平
平
平
平

エフ

22(21)

22（19）

21(19)

15(15)

21(20)

20(18)

16(14)

18(16)

６
３
２
０
１
３
０
４

４
０
２
０
０
０
０
０

０
０
０
０
２
３
４
０

０
０
０
０
０
１
０
１

３
２
３
３
０
１
０
１

ｌ
Ｏ
ｌ
ｌ
ｌ
ｌ
Ｏ
ｌ

０
０
１
０
０
２
０
０

１
５
１
０
０
４
１
１

楓糠尿病(E71.0)

平成ll年度

平成12年度

平成l3年度

平成14年度

平成15年度

平成16年度

平成l7年度

平成l8年度

0（0）

1(0)

4（3）

4（3）

4（3）

4（3）

6（2）

2(1)

０
０
０
０
０
０
０
０

０
０
１
０
０
１
０
１

０
０
０
０
０
０
０
０

０
０
０
０
０
０
０
０

０
０
３
３
３
２
４
１

０
０
０
１
１
０
１
０

０
０
０
０
０
０
０
０

０
０
０
０
０
０
０
０

０
１
０
０
０
１
１
０

ホモシスチン尿症

平成ll年度

平成l2年度

平成l3年度

平成14年度

平成15年度

平成16年度

平成17年度

平成18年度

ｊ
３
０
３
２
２
２
０
ｌ

Ｃｌ●２７Ｅく

5（4）

l(0)

4（3）

3（2）

2（2）

3（2）

0（0）

2（2）

０
０
０
０
０
０
０
０

２
１
０
１
０
０
０
１
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０
０

０
０
０
０
０
０
０
０

０
０
０
０
０
０
０
０

プロピオン酸血症(E71.lF)

平成ll年度2

平成12年度5

平成13年 度 0

平成14年度3

平成15年度0

平成16 年 度 0

平成l7 年 度 2

平成l8年度2

０
０
０
０
０
０
０
０
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３
５
２
０
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０
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０
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１

メチルマロン酸Im症

平成ll年度

平成12年度

平成l3年度

平成14年度

平成l5年庇

平成l6年度

平成17年度

平成18年度

ｊＨ
５
１
８
８
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２
３
２

ｌＬ７Ｅく

Ｍ
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皿
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２
２
０
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１

０
０
０
０
０
１
１
０

０
０
０
０
０
１
１
０

４
０
０
０
０
１
０
１

０
０
０
１
０
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０

０
２
１
０
０
１
０
０

２
０
２
０
０
０
０
０

ｌ
Ｏ
Ｏ
Ｏ
２
０
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０

。（）内は入力データにおいて新生児マススクリーニングで発見されたとされている人数
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