








要約

 宮城県小児科医会の協力を得て乳幼児を対象としたウイルソン病マススクリーニングを

実施した。2789 名の濾紙血中のセルロプラスミン測定を行なったところ、その平均値は

12.4mg/d1 で、標準偏差は 3.95 であった。2名の陽性患者(検体番号 598、1882)を発見し、

精密検査を行ない、両者において低セルロプラスミン血症、低銅血症が明らかとなった。

598 は無症状であり、肝機能異常も認めなかったが、1882 は軽度の肝機能障害、生検肝に

おいて軽度の線維化と核の空胞化が指摘された。遺伝子検索では両者とも一方のアリルに

それぞれ 2874delC、R779L 変異が同定され患者であることが強く疑われた。乳幼児を対象

としたウイルソン病マススクリーニングは患者の早期発見に有効であると考えられた。


