








要約わが国でフェニルケトン尿症(PKU)のマス・スクリーニングが開始されてから 16 年が

経過し、開始当初のPKU 女児は妊娠可能な年齢に達しているが、不十分な食事管理下に妊

娠すると出生児に様々な問題点が合併することが明らかにされている。いわゆるマターナ

ル PKU(母性フェニルケトン尿症)である。これに対する問題点を把握する目的で、スクリ

ーニングで発見された女児の PKU85 例および高フェニルアラニン血症(高 PHE 血症)45 例

の主治医に、患児の現在の追跡状況、治療体制のあり方などについてのアンケート調査を

実施し、61.5%の回答率を得た。定期的に通院している症例は、PKU79%に対して高 PHE 血

症は 41%であり、通院しなくなった理由には様々な家庭の事情があるようであったが、住

所の変更や治療の必要性に対する両親の理解不足などの回答も多かった。高 PHE 血症でも

マターナル PKU の原因となりうることは明らかであるので、そのための治療基準の設定、

治療を中断しないような家族への十分な説明を行う必要があること、などの意見が寄せら

れた。高 PHE血症は良性の疾患であるということがこれまで一般的に云われているので、

女児の場合は一層慎重な追跡が重要であるという事が強調されていた。


