




新生児マス・スクリーニング開始以来近畿と中国地方で発見された症例についてデータを

蒐集した。 

フェニルケトン尿症(PKU)7 例,高フェニルアラニン血症(HPA)3 例で,その他に,新生児期以

後にジヒドロビオプテリン合成酵素欠損症が発見された。PKU と HPA1O 例中 1 例を除き順

調な発達を遂げている。PKU と診断された 1 例で,痙痒と発達遅延が認められ,現在精検中

である。 


