








要約:現在,マススクリーニング・システムの導入が検討されている Wilson 病を中心に,一

次スクリーニングから確定診断までについて検討をおこなった.本症に対するスクリーニ

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セルロプラスミン値測定が挙げられる. この中で,乳幼児期の血

中活性型セルロプラスミン値測定を一次スクリーニングに用いるのが良いと考えられた.

二次スクリーニングは同様の方法と尿中銅排泄量の測定が有効であると思われた.そして

確定診断としては,3 歳以降の年長児に関しては,肝銅含量の測定,尿中銅排泄量の測定そ

して遺伝子解析が用いられるべきであると考えられた.1.5-3 歳の年少例においては,尿中

銅排泄量の測定は信頼性に乏しく,肝銅含量の測定,あるいは遺伝子解析が良いと思われ

た.


