






要約:新生児濾紙血セルロプラズミン(CP)の ELISA 測定によるウィルソン病の新生児マ

ス・スクリーニングパイロットスタディを行った。1994 年 4 月から 12 月までに札幌市内

の医療機関からの総受付検体数 13,861 例の 98%にあたる 13,537 例で本検査に対する保護

者の同意が得られた。初回測定で仮のカットオフ値(CP:4-6mg/dl)を下回った検体は 176

例であり,同一検体による再測定の結果も低値を示した 9 例に再採血を依頼した。この内

6 例の再採血検査を行えたが,結果はいずれも正常であった。さらに確認検査法開発の基

礎的検討としてウィルソン病患者 10 家系 31 例のリンパ球 DNA を用いたマイクロサテライ

ト多型/ハプロタイプ解析を行った。その結果,日本人ウィルソン病遺伝子に 2種類の共通

ハプロタイプ(いずれも 4/12疾患染色体)が存在することがわかったが,これらのハプロタ

イプも含め,日本人ウィルソン病患者には欧米人の患者において報告されている遺伝子変

異は認められなかった。今後,共通ハプロタイプの変異を明らかにすることにより,新生児

期での確定診断への応用が可能になるものと期待される。


