






要約  1997 年 1 月にウィルソン病のスクリーニングを目的をして 3～5 歳の幼稚園児 446

名を対象に血中・尿中の活性型セルロプラスミン(CP)測定を実施した。1 名(5 歳男児)の

血中・尿中 CP 値が極めて低い園児を発見した。肝機能異常、尿中銅排泄過剰は認めなか

ったが、D-ペニシラミン負荷試験にて尿中銅排泄の過剰反応を認めた。ATP7B 遺伝子解析

にて 2659delG および D1296N 変異を認め、家族解析の結果より compound heterozygote の

発症前型ウィルソン病と診断した。治療として銅吸収阻害を目的とした亜鉛投与を開始し

た。治療 9力月後の時点まで肝機能異常、副作用は認めず、尿中銅排泄の減少を認めてい

る。幼児期の尿中セルロプラスミン測定のよるウィルソン病のマススクリーニングは早期

発見・早期治療に有用であると考えられた。


