






要約:Wilson 病マススクリーニングの実施に向けて、新生児期に実施するか、幼児期に実

施するか、について現状の問題点を分析し考察した。平成 4年度の本研究班においては、

1 歳 6 ヵ月あるいは 3 歳を中心とする幼児期における本症のスクリーニングについて検討

し、最大の問題点として、採血の困難が指摘され、さらに説明と同意の問題、受診率の低

下などが議論された。一方、昨年度に、ヒト活性型セルロプラスミンモノクローナル抗体

のクローン化がなされ、同抗体を用いる ELISA法による活性型セルロプラスミン(ホロ Cp)

測定が可能となり、従来法より精度、感度と鋭敏度の向上化が図られたため、現行の新生

児マススクリーニング用血液濾紙にてスクリーニングの可能性が示唆された。今年度は、

全国 9施設において、新生児濾紙血を用いて本症のスクリーニング法を検討し、さらに同

意の得られた現行新生児マススクリーニング用濾紙血を用いてパイロット・スタディを実

施した。全国 9施設の平成 6年 1月中旬現在の集計にて、19,199 名の検査にて、5例の新

生児低 Cp 血児が見出だされた。この 5 例の新生児低 Cp 血児は今後数年間、Wi1son 病の

確定診断まで家族への精神的負担を考慮しながら follow up する必要がある。新しい問題

点として、Wiilson 病患児は、新生児期から低 Cp 血(低ホロ Cp 血)を呈するかという疑問

であった。本症のマススクリーニングを新生児濾紙血にて可能かどうかは、2～3 年間の

パイロット・スタディと陽性例の追跡調査にて結論できると判断した。


