






要約:Maternl PKU 予防については、妊娠可能期までは患者を追跡し、妊娠前より制限食

治療を始めることが必要であり、そのためには本人や家族の疾患への理解がきわめて重要

であるといわれている。ところが、特に高フェニルアラニン血症では追跡から離れてしま

う症例があり、Maternal PKU を予防するうえで問題となっている。そこで、「Maternal

PKU」をキーワードに国内外の文献検索を行い、各国の Maternal PKU 予防システムに関す

る現状について検討した。

その結果、文献上、患者登録制が有用であるが追跡されない症例も存在しており、マス・

スクリーニング開始前に出生した女性や、追跡から離れた症例への対応として、原因不明

の精神遅滞児を持つ母親に対する再スクリーニングが提案されていた。また本人や家族に

対するカウンセリングと、疾患についての教育体制づくりの重要性が指摘され、成人患者

に対しても公的援助が必要であるなどの指摘がみちれた。

今後わが国で Maternal PKU 予防システムを確立する際に、これらが参考になると考えら

れた。


