








要約:日本人 Wilson 病(WD)症例に対する遺伝子解析の結果をもとに,本症のマススクリー

ニングにおける遺伝子診断法の有用性について検討した.日本人 WD 症例 20 例に対し,末梢

血より抽出した genomic DNA を用いて,制限酵素切断法や MDEgel 電気泳動法, direct

sequencing 法などを行い, WD の遺伝子の変異を同定・確認した． Wilson 病における遺

伝子解析による診断は,特に幼少例において,非侵襲性であり有用であると思われた.

Wilson 病に対し遺伝子診断を行う場合, 日本人に特徴的な変異の検索により,約 70%は速

やかにその診断が可能であると考えられたが,それ以外の症例にては極めて広範囲に変異

検索が必要であり,多くの時間や手間がかかると思われた. また,現時点においてはコスト

の問題もあり,一次スクリーニングに用いることは困難と思われた. しかし,対象がある程

度絞られ,かつ時間的余裕がある二次スクリーニング,あるいは確定診断においては有用で

あると考えられた.


