






要約:Wilson 病は発症予防あるいは治療可能な数少ない先天代謝異常の一つであり,頻度

は約 2万人に 1人程度とされフェニルケトン尿症より発生数が多い。本症は治療可能な疾

患ではあるが発症時にはすでに重篤な肝硬変が成立しており重症例においては今なお不幸

な転帰をとることも多い。したがって,本症を発症前の早期に発見し治療することにより

十分な社会生活を営なむことが可能となる。本症は生化学的に低セルロプラスミン血を特

徴とするため,低セルロプラスミン血をスクリーニング検査項目としてマススクリーニン

グ法が開発されてきた 1)。本年度(1989 年度)におい`著者らは本症のマススクリーニング

の実施年齢時期を中心に検討し,生後 3 ヵ月以上 5 歳の間に可能であると判断したが、本

症と低セルロプラスミン血に関する原因論的問題点もあり考察を加えた。


