








要約:乳幼児後半(6 ヵ月児以降)から幼児を中心とした Wilson 病スクリーニング 20 年間

のパイロット・スタディ成績について報告した。24,165 名の血液検体について、セルロ

プラスミンのカット・オフ値 15.0 mg/d1 に設定し、主に、PCFIA 法および ELISA 法によ

って実施した。再検者は、27 名であり、再検率は、0.112%であった。精査の結果、同胞

例を含む 3 例の Wilson 病患児が発見された。発見した 1 例は、8 ヵ月児であり、肝生検

による肝銅含量の測定がなされなかったか、低セルロプラスミン血以外、肝機能異常なく、

尿中鋼排泄の明らかな増加を認めなかった。8 ヵ月児例の確定診断は、遺伝子解析によっ

た。他の 2例は、肝生検による肝銅含量の著増が確定診断の決め手となった。確定診断の

時期および治療開始時期を考慮すれば、Wilson 病スクリーニング適期は、3～5 歳がよい

のではないかと結論した。


