




目的 

フェニルケトン尿症(PKU)のマススクリーニングにおいて,血中フェニルアラニン(Phe)の

高値で発見きれた症例の中に,古典的 PKU,良性高フェニルアラニン血症(HPA)以外に,テト

ラヒドロビオプテリン(BH4)欠乏による,いわゆる悪性 HPA の存在することが明らかとなっ

た。悪性 HPAは食事療法のみでは重篤な神経痛状が進行し,その治療には神経アミン前駆物

質が必要である。わが国の新生児スクリーニングですでにその1例が発見されているので,

その早期鑑別診断と治療に関する研究を行う。 


