












要旨:現行のマススクリーニングに加えるべき新しい対象疾患として、ウィルソン病マス

スクリーニングの多施設における検討を実施した。今年度は、ホロセルロプラスミンある

いはパラフュニレンジアミンオキシターゼ活性部分を認識する新しいモノクローナル抗体

が開発され、低セルロプラスミン血を指標としたウィルソン病スクリーニングの感度・精

度が上昇することが示唆された。これらのモノクローナル抗体を用いた Elisa 法によって

各施設の間での検討において本症がスクリーニングされ得ることが確認された。たゞし、

問題点として、6 ヵ月～5 歳の間における採血の困難性、検査に対する説明と同意、セル

ロプラスミンの不安定性等が指摘され、今後解決すべき新たな問題となった。また、新し

いモノクローナル抗体の作製の成功により、新生児血液濾紙による検査の見直し案も提案

された。さらに、胆道閉鎖症やムコ多糖類症のスクリーニング法の検討、乾燥濾紙を用い

た遺伝子増幅と Elisa 法を組み合せた中鎖アシル CoA 脱水素酵欠損症等の遺伝子診断法、

GM1 ガングリオシドーシス遺伝子のスクリーニング法等が検討された。


