








要約:Wilson 病スクリーニングの効果評価を行うことを目的とし、国内外の文献検索、臨

床試験の評価および本症発生頻度把握のための全国調査を行った。Wilson 病スクリーニ

ングは、世界的には未だ施行されてはいないが、1968 年の WHO のレポートにおいて、本

症のスクリーニングの勧告がなされていた。わが国において実施されている臨床試験(パ

イロットスタディ)については、新生児期および 3～5歳を中心とした幼児期について評価

を試みた。評価には、米国予防医学特別委員会の基準と勧告の分類を用いた。

新生児期のパイロットスタディは、1993～1994 年度にかけて 59,712 人に施行され、再検

後の陽性率は 0.03%であったが、現在のところ診断された症例はいなかった。スクリーニ

ング開始には、症例の発見が原則であるため、あと 2～3年の期間が必要であると考える。

文献的には評価の根拠を示すものはなかったので、現在進行中のパイロットスタディの結

果からは介入の効果はⅢと推定する。幼児期のパイロットスタディは、1989～1993 年の

間に 10,860 人に施行され、2 人の患者を発見した。今後例数の積み重ねが必要である。

やはり既存のデータはないが、このパイロットスタディの結果から介入の効果はⅢの段階

と推定する。全国調査においては、1992～1994 年の間に初めて本症と診断された患者は

年平均 46.3 例であり、34,058 人に 1 人の発生頻度と推定した。現在施行されているマス

スクリーニングの対象疾患に比べ、頻度は高く、確立した治療方法があるため早期発見に

よる予防的治療が望まれる。


