






要   約:札幌市では,新生児マス・スクリーニングの新たな対象疾患として, ウイルソン

病のスクリーニングを平成 5 年 11 月からのパイロットスタディを経て平成 7 年 4 月より

行政レベルで実施している。一次検査は新生児濾紙血セルロプラスミン(CP)に対するポリ

クローナル抗体を用いた ELSIA 法により,ニ次検査は Latex 凝集自動分析法により,ともに

カットオフ値 CP: 4mg/d1-serum 未満の場合に,ーヵ月健診時に再採血を依頼した。平成 7

年 4 月から平成 8 年 12 月までに,30,911 名の新生児をスクリーニングし,ニ次検査を 244

名(0.79%),再採血を 18 名(0.06%)に行なった。再採血検査の結果,1 名が引き続き CP 低値

を示したため,要精査となったが,生後 2 ｹ月の時点で CP 値は正常化した。一方,スクリー

ニング陽性例に対する,確定診断法としての応用を目的に, ウイルソン病の責任遺伝子;

ATP7B の日本人患者における遺伝子変異の解析を direct sequencing により進めてきた

が,10 家系 20 アレルの全てについて,日本人に特有な 8 種類の変異を含め,責任遺伝子変

異の候補 10 種類を同定できた。前述の精査例についても遺伝子解析を行なったが, これ

ら 10 種類の変異はいずれも認められなかった。


