




新生児マススクリーニングによって多数のフェニールケトン尿症(PKU)患者が発見され,早

期治療によって正常に発達している。現在までに確認、されている高フェニールアラニン

血症を含む PKU発生数は53年生 14児,54年生 12児,55年生 13児であるが,10数年後には

多数の PKU 女子が結婚適令に達し,その年令では食事療法は中止されているか大きく緩和

されているのが現在の管理法であるために当然 PKU 女子の血中フェニールアラニン(phe)

値は再び上昇している。 

一方 PKU であっても約 1%は知能の発育が障害されずに発育することが知られているが,こ

れらの PKU 母体の児は小頭症,知能障害,先天奇形,流産などをおこし易いことが知られる

に及び,phe 濃度の高い血液環況下では胎児の障害を早期に発生するのであろうと考えら

れている。 

PKU については最近 Levy の貴重な研究が発表されたが,今回我々は我が国で今迄に発見さ

れた PKU 母体の妊娠とその児の予後を調査し,今後の対策の基礎指針を求めることを目的

とした。 


