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1. :�
.���=J��<�N��:�20��A��2
� 4�6� :�
���  
(Congenital hypothyroidism) 

$���	���
�(��	�����? 3,000 �� ��� �	�+�	�� 1 �� �+���	�
"�������� 
&E����F���������	
��� ��G����
�� �	��
�G%��,��$����&��+�	�	�!��"���$�? 
���$�-�	�	�"��
����������? "�	�J
�G%��	���	�� 2-3 
�G��&"�,� �	
��� �G� 
�	��	�
	�&E����F����� MN%��+!,���� ����  �����,� �	�
�� ��
���	��	� 
�	�",��$��	���+�	�	�!��"����	�
�����	 6 
�G�� ���&�&��) �	��)�*	����	$� 
����&��)P�	 �	��	�
���-
�� ��Q	 �+�R"�	�
,(� ���� ���	��	�	�������  
�	�	��,�$��	��)�*	�+%
��	���&�$�Q���	���	�� 1-2 
�G�� �(��Q��$��	�� 
�	�	���+���"--	�,��	�
���-
�� ��
���	��	��+%"���&� 
 
2. :�
�����?2=��<�<���<������
:2 Phenylalanine   

(Phenylalanine ��G� PKU) 

$���	���
�(��	�����? 35,000 �� ��� �	�+�	�� 1 ���+%"��
"�����+W 
���$�-�	�	�"����
��%�"�	�J$�
�(�
�G%��	���+�	�� 3-4 
�G���,� �	�	��+%"�	�J 
�G� �	��	�
���-
�� ��Q	 "��	���,��	��	��	��+�,�%�
��(�
QGW��	 ���	���+ 
�	�	�"--	��� �	
����,)� �G� �	��	�&��	�	������,	�����������"��+� 



Phenylalanine &� �	��	�	������� �	�	�"��&��	�$� 3 
�G���	��,)��,�� 
�,�$��	���	��	�	��� ���
Y�	� "���� �) $��	��)�*	��	���
�G%�� �(�� 
�	�	��Q��$��	���+�	��)P�	���"--	&�
"�"���  
 

3. :�
�����?2=��<�<���<������
:2 Homocystinuria  

(Homocystinuria ��G� HCU) 

$���	���
�(��	�����? 100,000-200,000 �� ��� �	�+�	�� 1 ���+%"�� 

"�����+W �	
����,)� �G� �	���	�����,	�����������"��+� Homocystinuria 
$��	��	� ����� �	��	��&�&��) �	��)�*	 ����	$�����R��)P�	!��"��� 
����
�G%�� �,��
,G������)� �	��	�	�������� �	�	�&��)W���
��%�? �,�$�            
�	���	��	�	��� ���
Y�	��,�
�������	��� �(���	�	��"���)��	�	�����
�G%�� 

���	��&� 
 
4. :�
��0�?�:��+��+< 

$���	���
�(��	�����? 1,000,000 �� ��� �	�+�	�� 1 ���+%"��
"�����+W 
�	
����,)� �G� �	���	�
!	!,	-�W�	�	,���	�$��	��	�
�(�!��"��� ����	��� 
�	
�+���,)��	�"����, �+�	�������, ��  �	 �)  �,�����
�G%�� �	������  
�)W�

�
��%�? $�$Q!,���)^_�+%&�"���� ����W�	�	,���	��

����

� ��G���!� 
��	��) 
�(� �(�	�	��"���)��	���)���	�&� ��	��) ��̂ ���+%$�Q���)W����� 

���+
�(��	���+%
"�����+W 
�G%�
"��	�"���)��)���	��	�R
�(� ��̂ 

���������	� 
 ������	�	���G�!,���)^_�+%"���� ����W�	�	,���	�? 
Q� ���)�, !,���)^_ 
��W	�	,�� ��G�
��G%��$��)�� 
�G%�"���)��)���	���
�(��	���+%�	�
"�����+W 
 

5. :�
�����?2=�� G-6-PD  (.��� G-6-PD 4�6� :�
C*������� ) 
$���	���
�(��	�����? 100 �� ��� �	�+�	�� 3 ���+%"��
"�����+W $�&���)� 

�)�� �	
"�����	��)�E����� �	
����,)� �G� �	�
!	!,	-�,R��,$�
M,,
�(� 

,G�����$��	��	�
�(�!��"��� 
�(��+%
"�����+W
�G%��)�!)��) �	�	�? 
Q� ����)%�"	��	, 
�)�!)��) ,R���`E	,+�（,R�
��(�）, �	�W�	�	, �)�!)��	, ����	��"���	�? �	��+%��
"� 
����,����	�Y) �,)� �	�&��	�	�����) �	�	��)��,	�&� ����	$�
�������+M	�, 
����
�G%�� �,��	��+�)���	���Q+��� �	������ �	�	�
��
�(��	���)W�

�
��%�? 
�,��,+�
,+%���	
����)���	��)��,	� �(���	�	��"���)�����+W&� 

"��� )���	 )��	�

����	�? &���	

�����
�����$�� Tandem Mass 
�	$Q$��	�����
�(��	��
���$�� �	�	�������� �	���	�
!	!,	-�+%!��"��� 
����	
���
��
�(��	��&��,	�"��
�� 
�G%�
"��	� ���	��+%�� ���� ����	����!�� 
"��� 5 "��
��
	����,� �)W�

� ���J	�� 2549 �)b 	,&���)�&�
��%� ���	����� 
�� ��	�!��"���
�(��	��
���$�� �+� 6 "��
�� �)��+W 

 



6. :�
���4���=�:�
���0��A��2
�  

$���	���
�(��	�����? 15,000 �� ��� �	�+�	�� 1 ���+%"��
"�����+W �	
��� 
�G� �������&�
	�E	��&F��� 21-hydroxylase �	�

�����	���"��
��
����� 
�	���	��,�"���	^�	�
	�21-hydroxylase �)��+W  

(1.) "��
��
	��	��M
�+�� ����,)�*^�
�+�
�,G�
Y+� �,)� ����

��
��� 
����)%�&"�	�
	�"���	^

�E	����	����	� �,���
��	�����!���,	� 
�(��	�����+ 
�)���	��N�Q+���  

(2.) "��
���GW�b	� $�
�(��-���	�
�� ��!��"��� 
�G%�
�� ����&��+"����	
�G�� 
�+��	�
"�!RQ	� 
�(�Q	��(���+�	�
�� ��!��"���
Q��)� �	&�&������� ����� 
��
"�"-�	�+%����	��)W��	��	��,����$���
�(� �,����)�*	,�	 	� 

(3.) "��
����	
�� �����,)� ��� $�
�(��,)��,�� �	�&��) �	������  
�)W�

�
��%�? �(���	�	���)�*	��	��	�
�� ���+%
"�"����,��	�
	�&� ����	�$��	 
�+%
��	��� 

 

7. :�
.*2J,��������	��
�  

�)��	�	�
�������+W$�"��
�e&���)��)���R$�
)W����"��
����	� $�����"� �	 
��	���
�(��	�����? 120,000 �� ���+�	�� 1 ���+%"��
"�����+W $��
����	� �	 
��	���
�(��	�����? 250,000 �� ���+�	�� 1 ���+%"��
"�����+W 
�G%���	� “��W	” 
�+%
) ����	��	��	� ��G�"����
��
�(��+%
"�����)��,	� ���+�,�%���	� 
�	�N�
�+ �� 
����+W�	
��	 �,�� �	�	�
����� �G� �,)�
��%�"���	�	�������N%� 
�(����	
�+�� 
Q� ��� &��+��	���	��	�	� �	�$�
�(� �)�
�,G�� �,������	��R�N� $��	��+%�+ 
�	�	���)� �	��,  &��+���������)%�&�̀ � �	
����	�	��	��)%�
������R��� ��	$� 
�����R
�+�!��"��� �,��	��	�	��"��+�!��"��� �	������ �	�	��)W�

�
��%�? �(�� 
�	�	���)�*	$��	�&� 
 

8. :�
�����?2=�� dehydrogenase ������=��*2�M�,	� 

�)��	�	�
�������+W$�"��
�e&���)��)���R$�
)W����"��
����	� $�����"� �	 
��	���
�(��	�����? 15,000 �� ���+�	�� 1 ���+%"��
"�����+W ����+W
"�����+% 
�	��	�&��	�	���,	����&
�)�&��	�"��� 
"�����+%�  ���+�Q�����N%� ����	� 
��� �	�	�$�Q���	�����"

���,�� 
�G%���	��	��
	����&
�)�&",�,	�&
�)� 
��	$��	�
",+%���	��,�
!	!,	-&
�)�!��"��� ��	$�
����)���	�����  "���	� 
�,����� �+�	�	��	
�+�� �) ����� ��W	�	,$�
,G����%	 ��	��R�N�
,��
,G�� �, &�, 

"������� ��	�&��(�	�  	��	�	��	�&�"�	�k �+�)���	� 25% 
����&

�+�Q+��� 

�G%��+�	�	���)W���� ������������Y)������� �,��	��)�*	��&�!,�+�����$Q
�,	 
���",R��	�&
����R�$�
^��+%
��%��+�	�	�!��"��� �,��,+�
,+%���	�
	��	��	�	� 

"�����
�,	�	� 
�G%�"���)��	�	�

���M�� 
 



9. :�
1��.*2J,���� glutaric aciduria �  �+% 1 

�)��	�	�
�������+W$�"��
�e&���)��)���R$�
)W����"��
����	� $��
����	 
� �	 ��	���
�(��	�����? 20,000 �� ���+�	�� 1 ���+%"��
"�����+W ����+W
����	� 
�	�
",+%���	����������$��	��	� ����� 
"�����+%� &� ���)� �	
��� �G� 

�(�
	����
���	
�
�+�� A &��	�	��,�,	���������� ��	$�
����	���*$�     
�	��	� 
Q� ���M+��
��	
�+�� �����	�$�
,G��"���	^�	�
���&" ��	$���   
"���	�
�G%�� �,��	�
",+%���	� �������	����)��)� $�
^��+%�	��
��%��,�� 
$�����

�� �	���&�� ��	�!��"�����G�
����	���)��,	� �������? "�	�k�	� 
�	�
�,G%��&���+%,�	 	�
���	�� �+%
NW�
�G%��? ��

	�R�	�������
�+� (�	�	�
��( Q	 
�	�
�,G%��&���+%&�"��� �� ��� &�&�
��G����	,)�
����	��R) �	��	�� ����� 
"���� 
������������ �G�
�	 �� 
",+%���R" �,��+�	�	��G%�? �,�����	�
���,� 	��R ��G� 
�, &�,��	����)��)� �	������ �)W�

�
��%�? �(���	�	���)�*	��	���)��,	�$� 

"�"���&� 

 

10. :�
1��.*2J,���� ����.��:���.����+<2	�.���           
Isovaleic acidemia 

�)��	�	�
�������+W$�"��
�e&���)��)���R$�
)W����"��
����	� $��	�"��
�e 
��	���
�(��	�����? 50,000 �� ��� �	�+�	�� 1 ���+%"��
"�����+W ����+W
����	� 
�	�
",+%���	� �����
����������+� 
"�����+%� &� ���)� �	
���
����	���	� 
!��"���
����������+� �,��+��	� �����$��	�,�,	����,��M+� ��	$�
����	� 
�����	���*��	,	���  "���	�

,�
,G�� ,)�*^���	����

��
����� �,�����         

�,	�	�
���
����� 

 �
"� (1). 

  "��� �,� (2). 

  !��"��� 
�(��	���+%
"� 
���

  "�����"���
��G��
�(��)%�&" �������? �+�	�	��	
�+�� ���
�,+� ������ 
&���	��	�	� �,������� ��^+���

����� �	 �	��	����

� 

,�"�����+�,�%�
��(� 
���

�� �	�&�&��) �	��)�*	���, ��&��+��� ���
�(��	���+%
"����

  !��"��� 
��"�	�k�	�	�
��������
	�Q	�,�&�Q)�
�� ����	��,)�
�(��,��&���+%�" 
�N����	�	�������  ��	$� 	��+�	������Y)�����	��,	�
�,G%�� ���	�&��) �	� 
�)�*	�+%�R���� �,��) �	������)�*	
"����� �� ����	�	��+%
��	��� �(���	�	�� 
",���)��	�����+W&� 

 

11. :�
1��.*2J,���� Methylmalonic acidemia, MMA  

�)��	�	�
�������+W$�"��
�e&���)��)���R$�
)W����"��
����	� ����+W
"���� 
�+%� &� ���)� �	
���
����	��	�
",+%���	� �����
����������+� ��	�!��"��� 
MMA ��G��	�
",+%���	� ����� ��	$�
�������	�� M+,��
�M������$��	��	� 
��	,	���  "���	� $���^+���

����
����	���* ��W	�	,$�
,G����%	!��"��� 
�����R
�+��,��+����M�� ����� �)��	�	�
�+�Q+���
���	��
���$���+%
"�����+W�R� 



�	�&��) �	�����"���)��)W�

�
��%�? ���$��	��)�*	�+%
��	��� �,+�
,+%����	�� 
�	������	���*$��	��	� $��	��+%�+!,���	�
",+%���	����	��� B12 
�����$����	��� B12 $��	��+%&��+!,���	�
",+%���	����	��� B12 
���$����!����
e*
����!� �,��	�	��+%�+��,��+%�R� 
���	�	���)�*	��	������,<
��
��
�,��,�����	�$� �	��	�&�  

 
※ ��^+�)�&�&��) !,�	�������� �����&�&�
�(��)�!)�,R�
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