








要約:乳幼児を中心とする Wilson 病スクリーニングのパイロット・スタディを実施中に、

生後 8ヵ月の Wilson 病男児を発見した。濾紙血の活性型セルロプラスミン値 1.90mg/dl、

総蛋白セルロプラスミン値 2.20mg/dlであった。入院精査したが、肝機能に異常なく、肝

超音波・ CT 検査にも異常がなかった。尿中銅排泄量は、17μg/日、2.2μg/Kg/日および

0.103μg/mg クレアチニンと明らかな上昇と判断できなかった。血清セルロプラスミン値

は、活性型 0.87mg/dl、総蛋白セルロプラスミン値 0.95mg/dl、血清銅 10μg /dl であっ

た。肝生検を実施せず、末梢血白血球を用いて遺伝子解析を実施し、Wilson 病遺伝子異

常(エクソン 8、2302C の挿入による frame shift)が検出された。家族内検索の結果、9歳

姉が Wilson 病患者、6歳の妹と両親が保因者であることか判明した。


