






BH4欠乏症はビオプテリン代謝異常により高Phe血症を呈し,重篤な進行性の中枢神経症状

をきたすものであり,早期の診断,治療が重要な課題となっている。今回われわれは高圧濾

紙電気泳動(HVE)と上昇法ペーパークロマトグラフィーによる,スクリーニング法と高速液

体クロマトグラフィーによる病型診断法を検討したので報告する。 


