








研究目的 

 BH4 欠乏症はジヒドロプテリジン還元酵素(DHPR)欠損症,ジヒドロビオプテリン合成酵

素(DHBS)欠損症,および GTP シクロヒドロラーゼ(GTPCH)欠損症からなっている。いずれも

血中フェニルアラニンの上昇が認められ,その点では古典的 PKU と区別出来ないが,古典的

PKU では低フェニルアラニン療法によって正常な発育が期待されるのに対し,BH4欠乏症で

は食餌療法のみでは不十分で,BH4 や神経伝達物質前駆物質の補充療法が必要とされてい

る。しかもこの治療は早期に開始する必要があり診断が遅れれば遅れるほど重篤な中枢神

経障害を残す結果となる。従って新生児マス・スクリーニングにより血中フェニルアラニ

ンの上昇が見出された場合,BH4 欠乏症か否かを可及的速やかに鑑別することは極めて重

要である。われわれはこれまで乾燥濾紙血や濾紙尿を用いた簡便な鑑別診断法を検討し,

それによる BH4 欠乏症の 2次スクリーニングを行なってきたので,その結果を報告する。 

 更に DHPR 欠損症において生化学的異質性を明らかにすることを目的として酵素学的検

討を加えたので合わせ報告する。 


