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Ａ．研究目的             

先天性銅代謝異常症であるWilson病、

Menkes病およびoccipital horn症候群の

診療体制および移行期医療体制構築のた

めのガイドライン作成 

 

Ｂ．研究方法 

１）Wilson病、Menkes病およびoccipital 

horn症候群の移行期医療を含むガイド

ライン案を作成する。Menkes病および

occipital horn症候群のガイドライン   

は、査読およびPublic commentを踏ま

えてガイドラインを作成する。 

２）Wilson病患者の成人期の課題の１つ

である患者授乳婦（服用薬剤はそれぞ

れトリエンチン５例、ペニシラミン６

例、亜鉛製剤６例）が母乳育児可能か

どうかを母乳の銅と亜鉛濃度の分析お

よび母乳栄養児の発育で評価した。対

照授乳婦は25名であった。母乳の銅濃

度及び亜鉛濃度は、比色法で測定した

。また、母乳中の銅、亜鉛の細胞内分

布およびトリエンチン、ペニシラミン

結合銅の有無をHPLC-ICP-MSで検討し

た。 

３）Menkes病に関しては、早期治療開始

のために新生児時期の症状を６４症

例で解析した。さらに、生後１か月

以内に治療を開始した７例のMenkes
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病患者のその後の状態を評価した。 

（倫理面への配慮） 

帝京大学医学部の倫理委員会および帝京平

成大学の倫理委員会に申請し、承諾された。 

                   

Ｃ．研究結果および考察             

1) Menkes病およびoccipital horn症候群

のガイドライン作成に関しては、査読を

受け、査読者らのコメントを参考に、ガ

イドライン案を修正し、最終原稿を本研

究班に提出した。今後、本ガイドライン

が医療従事者に周知され、それぞれの疾

患に対して適切な診断および治療が行わ

れると思われる。Wilson病に関しては、

診療ガイドライン案を作成して本研究班

に提出した。 

２）Wilson病患者母親でトリエンチン（５

症例）、ペニシラミン(６症例)、亜鉛製

剤（６症例）および亜鉛とトリエンチン

併用（１症例）を服用しながらの母乳中

の銅および亜鉛を測定した結果、銅・亜

鉛ともに基準範囲であった。また、トリ

エンチン、ペニシラミンはHPLC-ICM-MS

では母乳中に検出されなかった。さらに

、母親が本症薬剤を服薬しながら母乳を

与えられた児は、全例異常がなく、問題

なく発育発達した。本研究成果により、

Wilson病患者母親は,トリエンチン、ぺ

ニシラミン、亜鉛製剤のいずれでも服用

しながら母乳育児が可能であると考えら

れた。 

３）64例の Menkes病患者での新生児期（１か

月未満）の症状では頭髪異常 20例、低体温

8 例、筋力低下 1例、皮膚色素脱、哺乳力減

弱 3 例、けいれん 2 例で求められたが、す

ぐには診断されず、診断されたのは生後 1

か月以降であった。新生児時期に診断され

た 7 例は、全例家族歴があり、兄または叔

父が本症と診断されており、出生後すぐに

診断され、ヒスチジン銅の治療を開始する

ことができた症例である。４例が死亡して

おり、死亡年齢は、１歳、５歳、６歳、１４

歳で、敗血症や突然死などで死亡していた。

生存例は、現在 10 歳、11 歳、14 歳で、軽

度の精神発達遅延はあるが、歩行は可能で、

早期治療の効果と思われた。 

以上の本研究結果から、本症患者を臨

床症状から疑い診断することは新生児時

期には困難で、新生児時期の早期診断に

は新生児マススクリーニングが必要であ

ると思われた。 

 

Ｅ．結論               

Menkes病、occipital horn症候群の移行

期医療、成人医療を含む診療ガイドライ

ンが作成された。 

Wilson病母親は本症の治療薬を服用しな

がら母乳育児が可能であることを示され

た。 

Menkes病では、新生児マススクリーニン

グが早期診断に必要であることが示され

た。また、ヒスチジン銅治療を新生児時

期に開始すると、ある程度神経症状・結

合織異常が。改善することが明らかにな

った。 
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