






 

荒島らは 4歳 9ヵ月の本症患児を治療中である。患児は新生児マス・スクリーニングで発

見され,生後 1ヵ月以内に低フェニルアラニンミルクにて治療をうけた。血中フェニルアラ

ニンが適正に維持されていたにもかかわらず,生後 5ヵ月頃より痙攣発作が出現し,しだい

に精神運動発達遅滞を来たした。生後 7 ヵ月よりフェニルアラニン制限食に加えて

l-Dopa,5HTP の投与を開始した。その後臨床症状は著しく改善し,けいれん発作もなく身体

発育,精神発達はほぼ年令相当である。 


