




Dihydropteridine 還元酵素(DHPR)欠損症は早期からの低フェニールアラニン療法にもか

かわらず,神経症状が進行する疾患であり,神経伝達物質による早期治療が必要とされてい

る。従って,早期診断法の確立が望まれ種々検討されている。今回,我々は赤血球で酵素学

的診断が可能であり,又,乾燥血液濾紙を用いて DHPR 欠損症のスクリーニングが可能であ

ることを明らかにしたので報告する。 


