










要約:先天性銅代謝異常症の代表的疾患である Wilson 病のスクリーニング導入に必要な条

件および具体的到達目標をアンケート調査(デルファイ法)にて検討した.本症のスクリー

ニング法としては,新生児血中活性型セルロプラスミン値測定,乳幼児期血中活性型セルロ

プラスミン値測定,そして尿中活性型セルロプラスミン値測定が検討されている.新生児期

のスクリーニングは,評価症例数は十分であるが,検査の感度が信頼性に欠けるという結果

であった.乳幼児期血中活性型セルロプラスミン値測定による方法は,臨床経験よりその効

果は高いと考えられたが,検討症例数の少なさが指摘された.尿中活性型セルロプラスミン

値測定は,その効果に関して意見にばらつきがみられた. この方法に関しても症例数を増

やすことにより,検査の感度,スクリーニング法の効果などに対する評価が安定してくると

考えられた.


