






【研究目的】 

 テトラヒドロピオプテリン(BH4)欠乏による高フェニルアラニン(Phe)血症(BH4 欠乏

症;一名悪性高フェニルアラニン血症)は稀な疾患であるが、新生児マススクリーニングに

おいてフェニルケトン尿症(PKU)や持続性高フェニルアラニン血症(HPA)との鑑別診断は必

須であり、しかも早期に行われる必要がある。 

 なぜならば BH4 欠乏症においては、PKU や HPA に対する Phe 制限食事療法を行い、適切

な血中 Phe濃度を保っても、重篤な中枢神経症状が発現して来るからであり、治療は神経

伝達物質の前駆物質である L-ド-パ、5-ヒドロキシトリプトファン(5-HTP)や BH4の補充療

法が必要であり、早期治療を行えば上記の症状発現阻止が可能であるからである。 

 われわれは BH4 欠乏症の早期診断の重要性を鑑み、昭和 56 年より BH4の供与、尿中プテ

リジン分析など鑑別診断のための二次スクリーニングの依頼に応じてきた。このBH4 欠乏

症の二次スクリーニングの最近3年間の結果と発見されたDHBS障害症のBH4補充療法の経

験より得た若干の知見を報告する。 


