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新生児マススクリーニング内分泌疾患検査結果(2017 年度) 
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要  旨 

 2017 年度に新生児マススクリーニングを受検した 15,834 名について、対象内分泌疾患(先天性甲状

腺機能低下症および先天性副腎過形成症)の検査を実施した。検査の結果、先天性甲状腺機能低下症

検査で17名を要精密検査判定とした。これらの児について2018年9月に実施した追跡調査において、

5 名が原発性甲状腺機能低下症、1 名が中枢性甲状腺機能低下症であるとされた。先天性副腎過形成

症検査では要精密検査判定の児は発見されなかった。 

 

1. 緒  言 

 札幌市では、1977 年 4 月にフェニルケトン尿症

検査を開始して以来 1)、順次対象疾患を拡大しな

がら新生児マススクリーニングを実施してきた 2、

3、4)。内分泌疾患の検査は、先天性甲状腺機能低

下症(CH)を 1978 年 6 月に 5、6)、先天性副腎過形成

症(CAH)を 1982 年 5 月に 7)開始し、現在まで継続

して実施している。 

 今回は、2017 年度の 1年間に実施した新生児マ

ススクリーニング内分泌疾患検査について報告

する。 

 

2. 方  法 

CH 検査は甲状腺刺激ホルモン(TSH)および遊離

サイロキシン(FT4)を、CAH 検査は 17-ヒドロキシ

プロゲステロン(17-OHP)および関連 4 種ステロイ

ド(21-デオキシコルチゾール(21-DOF)、11-デオキ

シコルチゾール(11-DOF)、4-アンドロステンジオ

ン(4-AD)、コルチゾール(F))を測定している。 

CH検査はエンザプレートNeo-TSH 甲状腺刺激ホ

ルモンキットおよびエンザプレート N-FT4 遊離サ

イロキシンキット(いずれもシーメンスヘルスケ

ア・ダイアグノスティクス株式会社製)を用いた酵

素免疫測定法(ELISA 法)により実施している。 

CAH 検査はエンザプレート Neo-17α-OHP 17-ヒ

ドロキシプロゲステロンキット(同社製)を用いて

ELISA 直接法により一次検査を行い、高値の検体に

ついて、高速液体クロマトグラフィ-タンデム質量

分析法(LC-MS/MS 法)により 5 種ステロイドを測定

する二次検査を実施している 8、9)。 

各検査の基準値は表 1 のとおり。 

 

3. 結  果 

3-1 検査成績 

スクリーニング開始から2017年度まで通算の検

査成績を表 2 に、2017 年度 1 年間の検査成績を表

3 に示した。また、2017 年度の要精密検査例の詳

細を表 4 に示した。2017 年度は、CH 検査で 17 例

が要精密検査となった。CAH 検査では要精密検査例

は発見されなかった。 
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表 1 対象疾患と検査方法 

対象疾患 検査法 測定項目 判定基準 

先天性甲状腺 
機能低下症 

ELISA 
TSH 
FT4 

≧10 μU/ml blood(TSH) 
≧4.0 または 0.9 ng/dl serum>(FT4) 

(ただし一部出生体重・在胎週数等を考慮し 
 判定する) 

先天性 
副腎過形成症 

一次検査 ELISA 17-OHP ≧5.5 ng/ml blood 

二次検査 LC-MS/MS  

17-OHP 
4-AD 
F 
11-DOF 
21-DOF 

(A) 要精密検査基準 
･21-DOF≧2 ng/ml blood 
･17-OHP≧50 ng/ml blood 
･在胎週数 37 週以上かつ 17-OHP≧20 ng/ml 
 blood 

(B) 要再採血基準 
･17-OHP≧2.5 ng/ml blood かつ 
 11-DOF/17-OHP 比<0.2 かつ RatioⅠ≧0.1 
（RatioⅠ=（17-OHP＋4-AD）÷F） 

 

表 2 検査開始から 2017 年度までの通算検査成績 

対象疾患 開始年月 
初回 

検査数 
精査数 診断の確定した患者数と内訳 

先天性甲状腺機能低下症 1978 年 6 月 711,585 884 
先天性甲状腺機能低下症 ： 282 
中枢性甲状腺機能低下症 ： 25 
その他(新生児バセドウ病等) ： 25 

先天性副腎過形成症 1982 年 5 月 628,400 152 
塩喪失型 ： 22 
単純男性化型 ： 5 
非古典型 ：  2 

 

表 3 2017 年度の検査成績 

対象疾患 初回検査数 初回要再検査数(率(%)) 精査数 精査内訳 

先天性甲状腺機能低下症  15,834  95 (0.600)  17 表 4 参照 

先天性副腎過形成症  15,834  17  (0.107)  0 - 

 

表 4 2017 年度先天性甲状腺機能低下症検査の精査例 

精査理由 精査数 診断 

TSH 高値  
かつ 

FT4 低値 
4 

 
一過性甲状腺機能低下症 ： 3 
回答なし ： 1 

TSH 高値 8 

 
原発性甲状腺機能低下症 ： 5 
一過性高 TSH 血症 ： 3 

FT4 低値 3 

 
中枢性甲状腺機能低下症 ： 1 
一過性高 TSH 血症 ： 1 
その他の疾患 ： 1 (染色体異常) 

FT4 高値 2  新生児バセドウ病 ： 2 
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3-2 追跡調査 

 2017 年度に申請された小児慢性特定疾病(内分

泌疾患)の対象 2 疾患の申請状況を表 5 に示した。

新規申請者のうち札幌市で新生児マススクリーニ

ングを受検した者を*印で示し、その受検年度を表

6 に示した。CH の新規申請者のうち 2 名が本市ス

クリーニングを受検したが正常判定の児だった。

 

表 5 新生児マススクリーニング対象疾患の小児慢性特定疾病申請状況 

疾患名 分類 

札幌市での新生児マス 
スクリーニング受検の有無 

計 受検有 札幌市で 
受検して 
いない 

要精査 
判定 

正常 
判定 

先天性甲状腺機能低下症 
新規 1* 2* 2 

105  転入 0 0 0 
継続・再開 44 25 31 

先天性副腎過形成症 
新規 0 0 0 

13 転入 0 0 0 
継続・再開 10 0 3 

 

表 6 札幌市で新生児マススクリーニングを受検した新規申請者(表 5の*) 

疾患名 スクリーニング判定 スクリーニング受検年度と人数 

先天性甲状腺機能低下症 
要精査 2004 年度 1 名 

正常 2012 年度 1 名、2014 年度 1 名 

 

4. 考  察 

 新生児マススクリーニング CH 検査において、最

近 5年間(2013-2017 年度)の再採血率は 0.99 %、

同精査率は 0.18%であり、いずれも 2017 年度は若

干低下した。 

 2017 年度の CH検査要精査例 17名のうち、11 名

が精査を経て甲状腺機能低下症(原発性、中枢性、

潜在性、一過性)あるいは新生児バセドウ病と診断

され治療が開始された。なお、CHの病型診断は神

経細胞の発達が完了する 3歳以降に行うことが推

奨されている 10)ため、これらの児における最終的

な確定患者数は本稿で述べた結果から変動する可

能性がある。 

 2017 年度に申請された小児慢性特定疾病(内分

泌疾患)において、CH の新規申請者のうち 2名が本

市スクリーニングを受検したが正常判定の児だっ

た(表 6)。2012 年度受検例は低出生体重児で、初

回検査、再採血検査(低出生体重のため)ともに正

常判定であった。2014 年度受検例は正常出生体重 

 

児で、初回検査にてTSHがやや高めだったものの、

基準値(表 1)は十分に下回っており正常判定であ

った。いずれの例も、新生児マススクリーニング

では発見が困難な TSH 遅発上昇例 10)等の児だった

ものと思われる。 

 本市の新生児マススクリーニングCAH検査では、

2011 年度より二次検査に LC-MS/MS 法によるステ

ロイド測定を用いることで再採血率を低減し効率

的な検査の実施に寄与している 8、9)。最近 5年間

(2013-2017年度)の年度毎再採血率は0.03～0.15%

の間で推移しており、2017 年度は、本法導入後最

も低かった前年度から平年並みに戻った。要再採

血例はいずれも正常化が確認され、要精査例は発

見されなかった。 
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