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先天性代謝異常の新しい検査法（タンデムマス法）について 
 
 
 フェニルケトン尿症等の先天性代謝異常、先天性副腎過形成症及び先天性甲

状腺機能低下症は、早期に発見し、早期に治療を行うことにより知的障害等の

心身障害を予防することが可能である。 
このため、各都道府県及び政令指定都市（以下「各都道府県等」という。）に

おかれては、新生児に対し血液によるマス・スクリーニング検査を実施し、疾

病の早期発見・早期治療に取り組んでいただいているところである。 
 一方、厚生労働科学研究費補助金成育疾患克服等次世代育成基盤研究事業（旧

子ども家庭総合研究事業）において、先天性代謝異常の新しい検査法であるタ

ンデムマス法を用いた新生児マス・スクリーニング検査に関して、研究を実施

してきたところであり、今般、同研究事業において、「タンデムマス等の新技術

を導入した新しい新生児マス・スクリーニング体制の確立に関する研究」（平成

１９～２１年度、研究代表者：山口清次島根大学医学部教授）の報告書が取り

まとめられたところである。 
同報告書においては、タンデムマス法を用いた新生児マス・スクリーニング

検査によって、アミノ酸代謝異常、有機酸代謝異常及び脂肪酸代謝異常の早期

発見が可能となること、また、そのうちの下記の１６疾病については、見逃し

例が極めて少なく、早期治療により心身障害の予防又は軽減が期待できること

等が報告されている。 
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 ついては、下記に留意しつつ、タンデムマス法を用いた新生児マス・スクリ

ーニング検査を早期に実施することが適当であると考えられることから、各都

道府県等におかれては、タンデムマス法を用いた新生児マス・スクリーニング

検査の導入を積極的に検討する等適切に対応していただくようお願いする。 
 なお、新生児マス・スクリーニング検査を効果的に実施するためには、新生

児マス・スクリーニング検査の意義等について周知を図る必要があること、都

道府県等と医療機関、検査機関等との連携体制の構築が不可欠であること、検

査によって疾病であることが判明した児やその保護者に対する保健指導等のき

め細かい対応に努める必要があること、検査精度の維持向上を図る精度管理の

実施体制の整備が必要であることを申し添える。 
 

記 

 
１．タンデムマス法を用いた新生児マス・スクリーニング検査の対象と考えら

れる疾病 
（アミノ酸代謝異常） 
・フェニルケトン尿症 
・メープルシロップ尿症（楓糖尿症） 
・ホモシスチン尿症 
・シトルリン血症１型 
・アルギニノコハク酸尿症 
（有機酸代謝異常） 
・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（HMG 血症） 
・複合カルボキシラーゼ欠損症 
・グルタル酸血症１型 
（脂肪酸代謝異常） 
・中鎖アシル CoA 脱水素酵素欠損症（MCAD 欠損症） 
・極長鎖アシル CoA 脱水素酵素欠損症（VLCAD 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（TFP/LCHAD
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 
 



２．タンデムマス法を用いた新生児マス・スクリーニング検査の実施にあたっ

ての留意事項 
（１）検査の効率的実施の観点から、検査対象人数とタンデムマス検査機器の

処理能力を考慮して、各都道府県等間の連携・協力が行われることが望ま

しいこと。 
 
（２）従来の検査法による新生児マス・スクリーニング検査の対象疾病であっ

て、タンデムマス法を用いた新生児マス・スクリーニング検査の対象とな

らない疾病については、引き続き、従来の検査法を用いた新生児マス・ス

クリーニング検査を実施する必要があること。 
 
 


