




目的 

新生児マススクリーニングが実施され,フェニールケトン尿症の治療は早期より行われ成

果をあげている。しかし,一方では少数ではあるが,食事療法によって,血中フェ二一ルアラ

ニン値が適正に維持されているにもかかわらず,重症の知能障害を来たす悪性高フェニー

ルアラニン血症の存在が注目されるようになった。 

スクリーニングが開始されて,3 年が経過,代謝異常症の児を持った両親が次子の遺伝相談

をうける可能性が高くなっている。 

そこで本年度の研究は遺伝相談に利用することを目的として,悪性高フェ二一ルアラニン

血症の病態につき研究を行った。 


