


フェニルケトン尿症(PKU 症)の小児患者を従来の古典的な PKU 症と悪性高フェニルアラニ

ン血症とに早期に的確に判別診断することは,これらの先天性代謝異常患児に対する治療

法を全く異にする必要のあることから極めて重要である。しかしながら,この悪性高フェニ

ルアラニン血症は,近年,ビオプテリン(テトラヒドロビオプテリン)のようなプテリジン補

酵素の生成・代謝の先天的異常に起因することが明らかにされて来たが,これを早期に簡便

・的確に診断する良い方法はなかった。本研究協力者らは種々検討の結果,約 1ml の尿を

Octade cylsilica のカラムを用いる高速液体クロマトグラフ法によって尿中のビオプテリ

ンおよび 9 種類の関連プテリン化合物を微量で迅速に分別定量する方法を開発し,この方

法が悪性高フェニルアラニン血症の診断に有用であろうことを示唆して来た。今回はその

有用性を確めるために,各種の疾病と尿中排泄プテリン化合物との関係について検討を行

った。 


