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疾病名
症
例
患
者
性
別
日
令

検査成績 診断名等

5 Phe  2.09 mg/dl
     2.095    

ﾌｪﾆﾙｹﾄﾝ尿症 1 * 男

13 Phe  2.20 mg/dl
     2.42
     2.495         

高フェニルアラニン血症
（軽度）

4 Met  0.47 mg/dl
30 Met  1.27 mg/dl
     1.19

1 女

36 Met  1.12 mg/dl
     1.15

乳児一過性高メチオニン血
症の疑い

6 Met  1.40 mg/dl
     1.31

2 男

12 Met  1.33 mg/dl
     1.53
     1.27

高メチオニン血症で経過観
察中

11 Met  1.15 mg/dl
     1.165

ﾎﾓｼｽﾁﾝ尿症

3 女

16 Met  1.56 mg/dl
     1.45
     1.28

経過観察中

7 Leu  3.02 mg/dl
     3.26

ﾒｲﾌﾟﾙｼﾛｯﾌﾟ尿症 1 女

17 Leu  3.00 mg/dl
     3.18

異常なし

5 Phe  3.18、3.33 mg/dl
Met  1.04、1.09 mg/dl
Gal  3.52、2.93 mg/dl

ｶﾞﾗｸﾄｰｽ血症 1 女

13 Phe  3.56、4.37 mg/dl
Met  1.34、1.68 mg/dl
Gal  9.67、8.52 mg/dl    

死亡（染色体異常あり）

6 TSH  9.42 μU/ml
     8.78

1 男

15 TSH 10.76 μU/ml
     9.25

クレチン症疑い（または一
過性甲状腺機能低下症）

5 TSH 11.15 μU/ml
    10.27

2 男

14 TSH 11.83 μU/ml
    11.915

一過性高TSH血症

3 女 23 TSH 42.67 μU/ml 
    45.21
17-OHP 40.30ng/ml 17-OHP 6.72ng/ml
直接法 42.76      抽出法

経過観察中

4 * 男 5 TSH132.34 μU/ml クレチン症、ダウン症
6 TSH 15.50 μU/ml 
    13.66

5 女

10 TSH 19.07 μU/ml 
    20.54

他疾患疑い

5 TSH 10.36 μU/ml 
    10.5

12 TSH  8.38 μU/ml 
     8.15

6 男

30 TSH  8.72 μU/ml 
    10.0

高TSH血症または軽症クレ
チン症

クレチン症

7 * 女 5 TSH  4.93 μU/ml
     4.44

甲状腺機能低下症
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症
例
患
者
性
別
日
令

検査成績 診断名等

17-OHP  3.28ng/ml
直接法  2.70

7 * 女 32 TSH345.12 μU/ml
17-OHP 93.8 ng/ml 17-OHP27.88ng/ml
直接法            抽出法

甲状腺機能低下症

8 男 31 TSH175.96 μU/ml
17-OHP214.64ng/ml 17-OHP26.60ng/ml
直接法            抽出法

経過観察中

4 TSH  9.76 μU/ml 
     8.54

9 男

12 TSH  9.22 μU/ml 
    10.535

一過性高TSH血症

5 TSH  8.16 μU/ml 
     8.45

10 * 男

15 TSH 22.20 μU/ml 
    22.745
    22.28

クレチン症

5 TSH  8.96 μU/ml 
     9.88

11 男

10 TSH 12.83 μU/ml 
    12.215
    11.13

高TSH血症疑い

12 女 5 TSH 53.82 μU/ml 
    47.11
    42.5

一過性高TSH血症

5 TSH  8.75 μU/ml 
     9.29
     8.82

13 男

9 TSH  9.25 μU/ml 
    10.10
     9.19

新生児一過性高TSH血症の
疑い

14 * 女 5 TSH 41.81 μU/ml 
    42.71
    

クレチン症

5 TSH 11.59 μU/ml 
    13.39    

15 男

12 TSH 10.14 μU/ml 
     9.51    

一過性高TSH血症

16 * 女 6 TSH126.9  μU/ml クレチン症
5 TSH  8.89 μU/ml 
     8.65    

17 男

11 TSH 10.15 μU/ml 
    11.40
     9.55

一過性甲状腺機能異常症

12 TSH  8.98 μU/ml 
     9.30
    10.7

18 男

19 TSH 11.47 μU/ml 
    11.41
    11.17

正常

5 TSH  8.19 μU/ml 
     9.20

15 TSH  6.57 μU/ml  17-OHP 3.30ng/ml
     6.55         抽出法

クレチン症

19 女

22 TSH 15.45 μU/ml 

経過観察中
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検査成績 診断名等

    14.05
    13.29
7 TSH 12.57 μU/ml  Gal 11.90 mg/dl 
    10.62             12.3

20 * 男

18 TSH 10.56 μU/ml  Gal  5.45 mg/dl 
    10.72              5.63
    11.60

クレチン症

21 * 男 5 TSH340μU/ml以上 クレチン症
5 TSH  8.13 μU/ml 
     8.58

クレチン症

22 男

14 TSH 12.71 μU/ml 
    12.61
    12.90

乳児一過性高TSH血症
（疑）

8 17-OHP 12.03ng/ml 17-OHP 3.84ng/ml
直接法 12.125     抽出法

1 男

14 17-OHP 15.40ng/ml 17-OHP 5.13ng/ml
直接法 12.09      抽出法

正常
  在胎週数 33 週
  生下時体重 1952 g

5 17-OHP  7.06ng/ml 17-OHP 3.07ng/ml
直接法  8.01      抽出法

2 男

33 17-OHP 10.76ng/ml 17-OHP 3.41ng/ml
直接法 10.27      抽出法

超低出生体重児
  在胎週数 27 週
  生下時体重 930 g

8 17-OHP 11.22ng/ml 17-OHP 5.26ng/ml
直接法 10.46      抽出法

16 17-OHP  7.08ng/ml 17-OHP 3.19ng/ml
直接法  7.26      抽出法

3 女

23 17-OHP  5.72ng/ml 17-OHP 4.68ng/ml
直接法  6.96      抽出法

経過観察中
  在胎週数 33 週
  生下時体重 2240 g

5 17-OHP 17.37ng/ml 17-OHP 8.39ng/ml
直接法 14.78      抽出法

4 女

30 17-OHP 30.78ng/ml 17-OHP12.06ng/ml
直接法 31.53      抽出法
       29.98

超低出生体重児
  在胎週数 27 週
  生下時体重 902 g

5 17-OHP  6.01ng/ml 17-OHP 3.25ng/ml
直接法  7.77      抽出法

5 * 女

10 17-OHP 11.17ng/ml 17-OHP 6.96ng/ml
直接法 11.04      抽出法
       12.22

先天性副腎過形成症（非古
典的）
  在胎週数 38 週
  生下時体重 3058 g

6 男 8 17-OHP 38.14ng/ml 17-OHP10.56ng/ml
直接法 48.60      抽出法

正常
  在胎週数 27 週
  生下時体重 995 g

7 男 10 17-OHP152.28ng/ml 17-OHP26.9 ng/ml
直接法            抽出法

経過観察中
  在胎週数 25 週
  生下時体重 853 g

8 17-OHP 11.02ng/ml 17-OHP 1.55ng/ml
直接法 11.55      抽出法

8 女

11 17-OHP 24.09ng/ml 17-OHP 6.98ng/ml
直接法 25.06      抽出法

正常
  在胎週数 27 週
  生下時体重 1186 g

9 女 7 17-OHP114.58ng/ml 17-OHP60.9 ng/ml
直接法            抽出法

正常
  在胎週数 23 週
  生下時体重 579 g

4 17-OHP 10.53ng/ml 17-OHP 3.30ng/ml
直接法 13.36      抽出法

先天性副腎過形成症

10 男

10 17-OHP 11.57ng/ml 17-OHP 3.68ng/ml
直接法 11.78      抽出法
       13.02

経過観察中
  在胎週数 38 週
  生下時体重 2690 g
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疾病名
症
例
患
者
性
別
日
令

検査成績 診断名等

5 17-OHP 10.16ng/ml 17-OHP 2.87ng/ml
直接法 11.44      抽出法

11 女

31 17-OHP 13.32ng/ml 17-OHP 4.45ng/ml
直接法 11.44      抽出法

正常
  在胎週数 31.3 週
  生下時体重 935 g

5 17-OHP 17.65ng/ml 17-OHP 4.66ng/ml
直接法 18.65      抽出法

12 男

33 17-OHP 45.84ng/ml 17-OHP11.36ng/ml
直接法 41.41      抽出法
       44.665

異常なし
  在胎週数 25 週
  生下時体重 920 g

13 男 5 17-OHP 77.52ng/ml 17-OHP14.53ng/ml
直接法 73.26      抽出法    

経過観察中
  在胎週数 26 週
  生下時体重 1002 g

5 17-OHP 12.75ng/ml 17-OHP 2.85ng/ml
直接法 12.43      抽出法    

14 男

13 17-OHP 10.83ng/ml 17-OHP 3.71ng/ml
直接法 10.56      抽出法    

先天性副腎過形成症の疑い
  在胎週数 34 週
  生下時体重 2226 g

5 17-OHP  9.95ng/ml 17-OHP 3.16ng/ml
直接法 11.48      抽出法    

13 17-OHP 19.44ng/ml 17-OHP 4.48ng/ml
直接法 18.27      抽出法    

15 女

21 17-OHP 18.71ng/ml 17-OHP 6.36ng/ml
直接法 18.51      抽出法    

正常
  在胎週数 36 週
  生下時体重 2618 g

10 17-OHP 14.38ng/ml 17-OHP 3.76ng/ml
直接法 16.62      抽出法    

16 男

49 17-OHP 16.72ng/ml 17-OHP 3.99ng/ml
直接法 17.00      抽出法    

経過観察中
  在胎週数 28 週
  生下時体重 1037 g

9 17-OHP 24.53ng/ml 17-OHP11.65ng/ml
直接法 23.28      抽出法    

17 男

30 17-OHP 93.44ng/ml 17-OHP23.69ng/ml
直接法            抽出法    

正常
  在胎週数 24.2 週
  生下時体重 620 g

7 17-OHP 15.55ng/ml 17-OHP 6.04ng/ml
直接法 14.62      抽出法    

18 男

30 17-OHP 79.39ng/ml 17-OHP13.84ng/ml
直接法 82.97      抽出法    

正常
  在胎週数 26.3 週
  生下時体重 944 g

5 17-OHP 13.97ng/ml 17-OHP 3.17ng/ml
直接法 14.33      抽出法    

19 男

9 17-OHP 11.54ng/ml 17-OHP 3.73ng/ml
直接法 12.71      抽出法    

経過観察中
  在胎週数 33 週
  生下時体重 2110 g

20 男 5 17-OHP120.22ng/ml 17-OHP22.32ng/ml
直接法            抽出法    

正常
  在胎週数 30.6 週
  生下時体重 1094 g

先天性副腎過形成症

21 女 7 17-OHP 66.9 ng/ml 17-OHP11.94ng/ml
直接法            抽出法    

正常
  在胎週数 28 週
  生下時体重 1031 g
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