




PKU と肝フェニルアラニン水酸化酵素の残存活性のある高フェニルアラニン血症との区別

を行うため,重水素標識アミノ酸を使用し生体内のアミノ酸の代謝回転を測定する方法を

研究した。今年度は,PKU を含めた高フェニルアラニン血症状態の患者 11 名に重水素を五

つもつフェニルアラニン(Phe-d5)を投与し,血中のフェニルアラニンとチロシンの代謝変

化を分析した。 


