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 平成 11 年に先天性代謝異常症等検査事業の円滑な推進と早期発見・早期治療の促進及び追跡調査シ

ステム等の強化を図るため対策協議会が設置され，平成 16 年度に「先天性代謝異常等検査対策部会」

に改名した。平成 18 年度現在，先天性代謝異常症等の追跡調査対象者は 98 名である。そのうち，81
名は通院を確認できたが，17 名については他県転院，未受診，調査用紙未回収のため状況の確認はで

きなかった。また，平成 16 年度で休止となった神経芽細胞種の追跡調査対象者は 36 名で，完治，寛

解，追跡終了が 12 名，経過観察 21 名，県外転出 2 名，不明 1 名であった。 

 

1. はじめに 

 秋田県では平成 11 年に先天性代謝異常症等検

査・神経芽細胞種検査対策協議会が発足し，平成

16 年度に「先天性代謝異常等検査対策部会」に

改名した。部会構成委員は秋田大学医学部教授，

県医師会，関係医療機関の産婦人科医，小児科医，

保健所長，当センター所長で，事務局は県の福祉

保健部と当センター担当職員である。本部会で

は，各機関の役割等について明確にした要綱１）

を作成した。その中の追跡調査の実施については

対象者の保護者又は治療にあたる医療機関や保

健所の協力を得て当センターが毎年追跡調査票

を作成し，対象者の状況を把握して管理保存する

こととしている。今回は平成 16 年度までに確認

された先天性代謝異常症と神経芽細胞腫の追跡

調査結果について報告する。 
 
2. 方法 

2.1 対象 

昭和 52年から平成 16年度までに患児と確認され

た先天性代謝異常症追跡対象者 98 名，昭和 59
年から平成 16 年度までに患児と確認された神経

芽細胞種追跡対象者 36 名について追跡調査を実

施した。 
2.2 方法 

 先天性代謝異常症追跡対象者については当セ

ンターが各精密医療機関に前記要綱に従った追

跡調査用紙を送付して回収後集計した。神経芽細

胞腫追跡対象者についても前記要綱に従った調

査用紙に記載の事柄について管轄保健所の保健

師による聞き取り調査を実施して，回収後当セン

ターで集計した。 
 

3. 結果 

 秋田県における先天性代謝異常症等・神経芽

細胞腫検査体制の変遷は表１のとおりである。先

天性代謝異常症の検査は昭和 53 年 1 月から開始

された。県北，中央地区の検査は当センター（旧

衛生科学研究所）で担当し県南地区は由利組合総

合病院が担当した。昭和 54 年から先天性代謝異

常症の検査に加え，クレチン症検査が開始された

が検査に RI（ﾗｼﾞｵｲﾑﾉｱｯｾｲ）を使用するため外部

検査機関に検査を委託していた（外注）。平成元

年にはさらに検査項目が増え先天性副腎過形成

症の検査が加わった。先に外注していたクレチン

症の検査方法が RI を使用しない ELISA 法（酵素

免疫測定法）となったことから，クレチン症，先

天性副腎過形成症の 2 項目は秋田大学医学部付

属病院（以下秋田大学とする）に検査を委託する

ことになった。そして，平成 9 年には県南地区の

検査を担当していた由利組合総合病院での検査

を廃止し，当センターにおいて全県の先天性代謝

異常症の検査を実施した。そして平成 16 年 8 月

からは大学に委託していたクレチン症と先天性

副腎過形成症の 2 疾患の検査もできるように機

器を整備し，先天性代謝異常症等 6 疾患すべてを

当センターで実施することになった。 
一方，昭和 60 年 1 月からは神経芽細胞種検査が

開始されたが，18 年間続いたこの事業は平成 15
年 9 月末には厚生労働省の通達により休止とな

った。先天性代謝異常症の追跡調査は毎年当セン

ターが前年度に患者となった対象者を含めて過

去の追跡対象者に対して精密医療機関を通じて

受診状況や検査結果，治療内容，発育状況等の調

査を実施している。回収した追跡調査票をもとに

して年に 1 回開かれる前記対策部会に資料とし
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て提出する。会議では，対象者についての受診状

況等について話し合われる。平成 18 年度の先天

性代謝異常症等の追跡対象者は 98 名であった。

98 名についての年度別・疾患別対象者の内訳を

表２に示した。クレチン症・先天性副腎過形成症

の検査に ELISA 法が導入された平成元年度以

降，発見患者の増加が認められた。また，年間患

者はほぼ一桁台であったが，平成 14 年度は 18
名，平成 15 年度は 11 名，平成 16 年度は 24 名で

あった。疾患別に対象者をみると一過性の疾患を

含めたクレチン症関連対象者は 98 名中 76 名

（77.6％）と多く，高フェニールアラニン血症を

含めたフェニールケトン尿症関連対象者は 12 名

（12.2％）先天性副腎過形成症 5 名（5.1％）メ

チオニン血症，及び関連対象者が 4 名(4.1%)，ホ

モシスチン尿症 1 名（1.0%）であった。 

先天性代謝異常症の追跡調査結果を表 3 に示

した。通院を確認できた対象者は 81 名（82.7％）

で，定期的に受診していることが確認された。ま

た，不明の 17 名については調査用紙の未回収が

9 名，未受診が 5 名，他県に転院が 3 名であった。

表 4 に通院の確認できた 81 名について疾患別受

診状況を示した。疾患頻度の高いクレチン症患者

も含めて，一過性の疾患においても定期的な通院

が確認できた。 

一方，神経芽細胞腫患者の追跡調査は対象者の

居住地である管轄保健所が担当し，当センターで

作成した調査票に従って，対象者宅に直接電話等

で聞き取り調査をして回答結果を当センターに

送付していただいている。表 5 に保健所別対象者

数を示した。秋田中央保健所管轄が 25 名（69％）

と最も多く，大仙保健所，横手保健所が 3 名（8.3
％）であった。 

次に発見時の月齢を表 6 に示した。7 ヶ月時が 16
名（44.4%）と多く，6 ヶ月時，8 ヶ月時で 7 名（19.4
％），9 ヶ月時，10 ヶ月時で 3 名（8.3％）の患

者が発見されていた。神経芽細胞腫の追跡調査結

果を表７に示した。完治，寛解は 7 名（19.4％），

追跡終了は 5 名（13.4％），経過観察は 21 名（58.3
％），県外転出 2 名（5.6％），不明が 1 名（2.8
％）であった。不明の 1 名については経過観察中

であり保護者と連絡をとったがその後の返事が

なかったため詳細が不明ということであった 

 

 

4. 考察 

 先天性代謝異常症等・神経芽細胞腫の追跡調査

を実施している自治体は全国でも少ないが，秋田

県では先天性代謝異常症分野を専門としている

医師が秋田大学に在籍していることもあり，県医

師会，保健所長の協力のもとで先天性代謝異常症

等検査対策部会が存続している。スクリーニング

事業が開始された当初からのデーターを保有し，

且つ追跡調査対象患者の通院状況等を詳細に把

握している自治体は多くはないのが現状である。

先天性代謝異常症等患者については生涯にわた

り治療等を続けていかなければならない疾患で

あるため検査して終了ではなく，その後の受診状

況を把握しておくことでフォローアップに繋が

る２）。一生涯続けなければならない薬の服用や

食事制限は非常に大変で食事や投薬を休止した

ことで症状が悪化した例や３），マターナル PKU
（フェニールケトン尿症）の知識がないまま，出

産したために生まれた子供に PKU が確認された

例，母親に対して知識獲得後に投薬，食事制限し

たことにより正常な第二子が出産された例４）な

ど長期的なフォローの必要性がこのような事例

から明らかになっている。 

平成 16 年度までの追跡調査対象者はスクリーニ

ングが開始されてしばらくは年間一桁台であっ

たが，比較的発生頻度の高いクレチン症の検査を

開始してからは年間対象者数も増えてきた５）。

特に，平成 16 年度の対象者は 24 名と全国と比較

して非常に多い数になっている６）。疾患の内訳

は表 2 にも示したが，クレチン症関連対象者は

21 名であった。このことは，検査方法によって

拾い出された数も多いことも要因ではあるが，こ

の年の精密検査人数は表には示してないが 30 名

で，他の年度より多い数というわけではなかっ

た。ちなみに平成 13 年度の精密検査人数 54 名に

対し患者数は 8 名，平成 14 年度の精密検査人数

46 名に対し患者数は 14 名であることから精密検

査人数に比例した患者数ではないことがわかる。

前述の対策部会でもこの事が論議されたが，平成

16 年度に極だって多い患者数となった原因はわ

かっていない。 

追跡対象者の通院状況は上記結果で記載したと

おりであるが，他県に転院した対象者についての

追跡調査は難しいものの調査票の未回収が 9 名

もあった要因としては担当医師宛に調査票を送
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付したが，退職や転勤等の理由により引き継ぎな

どに問題があった事が考えられる。次年度からは

退職，転勤等の事情を当センターで把握してから

調査票を送付し，未回収がないように努めたいと

考える。また，未受診対象者については，医療機

関から電話等で状況等の確認をしていただくこ

とも必要と考えられる。 

一方，神経芽細胞腫においてはその患児発見のた

めのスクリーニング検査では治療せずとも自然

治癒できる患者をも見つけ出していたのではな

いかという国の見解から現在は休止されている

が７），一部の自治体では継続して実施している

ところもある８）。この検査によって早期に発見

され普通の生活ができている患者がいることも

事実である。追跡対象患者は何歳まで追跡調査を

実施するのか各保健所からの質問が当センター

にあった。調査していただいた調査票の内容をみ

ると非常に詳細に患者の状況が記載されている。

調査に快く応じてくれる保護者も多い中，いつま

でこの調査が続けられるのかとの意見もあった。

これを受けて当部会では追跡調査の上限年齢を

20 歳としたらどうかという意見がだされた。 

「不幸なこどもを生まないように」をスローガ

ンに始められた国の事業を，本来は追跡調査も含

めて国レベルでおこなわなければならない。近年

この新生児マススクリーニング検査が他の検診

検査と同様に民間検査機関に委託している自治

体が多い。少子高齢化が叫ばれている中，きめ細

かな対応ができ，且つ一人でも多くの患児を見つ

け出してフォローアップしていく体制が必要で

あり，秋田県がその先駆けとなってほしいと考え

る。 

 

5. まとめ 

 １．平成 16 年度までに確認された追跡調査対

象者のうち先天性代謝異常症対象者が 98
名，神経芽細胞種対象者が 36 名であった。 

 ２．クレチン症の検査を始めてから対象者数が

増加した。 

３．平成 16 年度の先天性代謝異常症対象者は

24 名で全国と比較して非常に多かった。 

４．先天性代謝異常症追跡対象者 98 名のうち

81 名（82.7％）の通院が確認できた。 

５．長期治療が必要な患者の受診状況は良好で

あった。 

 ６．神経芽細胞種追跡対象者のうち 12 名は完

治寛解，追跡終了者であったが，21 名は現

在も経過観察中であった。 
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表１．検査体制の変遷         

年度 S53 S54～  S60～ H1～ H9～ H15 H16～現在 

  ●先天性代謝異常症事業開始               

  県北・中央：衛生科学研究所         

  県南：由利組合総合病院         

   ●クレチン症スクリーニング検査開始       

   （RIA 法のため外注）        

     ○神経芽細胞腫検査開始      

       ●先天性副腎過形成症スクリーニング検査開始 

       （大学病院にて２項目検査）   

         ●全県の検査を当所で実施 

           ○神経芽細胞腫検査事業の休止 

            ●全項目検査を当所で実施

                       

 

  表２．先天性代謝異常症 年度別・疾患別対象者内訳 

疾患名 

 

年度 

フェニールケト

ン尿症，及び関連

疾患 

メチオニン血症

及び関連疾患 

ホモシシチン

尿症 

クレチン症，

及び関連疾患

先天性副腎

過形成症 
計 

S53           0 
S54           0 
S55           0 
S56           0 
S57 2         2 
S58           0 
S59           0 
S60 1         1 
S61           0 
S62           0 
S63       1   1 
H1       1   1 
H2 1     1   2 
H3 1     1   2 
H4       1   1 
H5     1 1   2 
H6           0 
H7           0 
H8       1   1 
H9         1 1 

H10 1     6   7 
H11       8 1 9 
H12 1 1   5   7 
H13       8   8 
H14 1 1   15 1 18 
H15 4 1   5 1 11 
H16   1   21 1 23 

計 12（12.2％） 4（4.1％） 1（1.0％） 76（77.6％） 5（5.1％） 98 

－ 44 －



秋田県健康環境センター年報 第2 号 2006 

 

 

表３．先天性代謝異常症 追跡調査結果 

         通院中 ※不明 合計

対象者数（人） 81 17 98 

％ 82.7  17.3  100.0 

    

        ※調査票未回収：９名 

         未受診：５名 

         他県に転院：３名 

 

 

 

 

 

表５．神経芽細胞腫 保健所別対象者数 

保健所名 対象者数（人） 

大  館 1 

北 秋 田 2 

能  代 1 

秋田中央 25 

由利本荘 1 

大  仙 3 

横  手 3 

湯  沢 0 

計 36 

 

 

表４．先天性代謝異常症 疾患別受診状況

疾患名 対象者数（人）

クレチン症 55 
一過性甲状腺機能低下症 6 
一過性高 TSH 血症 1 
フェニルケトン尿症 4 
高フェニルアラニン血症 6 
先天性副腎過形成症 5 
ホモシスチン尿症 1 
メチオニン血症 1 
経過観察 2 

計 81 

 

 

表６．神経芽細胞腫 発見時月例 

月齢 対象者数（人） 

6 7 

7 16 

8 7 

9 3 

10 3 

計 36 

 

 

 

 

 

            表７．神経芽細胞腫 追跡調査結果   

内訳 完治,寛解 ※追跡終了 経過観察 県外転出 不明 計 

対象者数（人） 7 5 21 2 1 36 

 ※経過観察終了につき追跡も終了    
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