






要約:生後 8力月時に鉄欠乏性貧血を指摘され,鉄剤の投与を受けたが鉄欠乏性貧血は改善

せず,3 歳時の検査により血清銅およぴセルロプラスミンの著減を認めたため発症前ウィ

ルソン病として経過観察されていた 8 歳男児例を精査したところ,ホロセルロプラスミン

検出限界以下,尿中銅排泄量正常,生検肝での鉄の沈着,D-ペニシラミン負荷試験正常,経口

銅負荷試験で銅吸収障害を認め,セルロプラスミン欠損症と診断した。本症例においては,

今回の精査時までウイルソン病の可能性を否定できず,家族の不安感は強いものがあった

と考えられる。現在,検討されているウイルソン病マス・スクリーニングが実施された場

合,本疾患もスクリーニングにより発見されると考えられ, ウイルソン病との早期の鑑別

疾患が重要となる。このため今後,本研究班においてもマス・スクリーニングで見いださ

れた低セルロプラスミン血症児に対する精査,診断,治療マニュアルを確立していくことが

必要と考えられる。


