




近年,フェニルケトン尿症(PKU)の小児患者の中には,従来の古典的な PKU症とは異なって,

フェニルアラニン制限食でも効果がなく,また血中フェニルアラニンレベルなどの生化学

的変化は比較的少ないのに,重症の脳障害(知能障害とけいれん発作)と筋緊張低下とを伴

なう新しいタイプの先天異常疾患が国内外で発見され,悪性高フェニルアラニン血症と呼

ばれている。種々検討された結果,この新しいタイプの疾患はビオプテリンのようなプテリ

ジン補酵素の生成・代謝の先天的異常であると考えられることが明らかにきれたが,それを

モニタリングする的確な方法はまだ確立されるには到っていない。研究協力者は,この問題

を解決するために尿中に排泄される微量のビオプテリンおよびその関連化合物の種類,化

学形態とそれぞれのレベルとを微量で迅速に分別定量分析する方法を設定し,この新しい

タイプの先天異常疾患のモニタリングヘの利用のための基礎を確立することを目的として,

研究を行なった。 


