




わが国のフェニールケトン尿症(PKU)の頻度は60,000人に1人で欧米各国の10,000人に1

人と比較して少い。 

Guthrie 法によるスクリーニングが開始されて間もなく高フェニールアラニン血症を示す

患児中に治療の不要な良性のフェニールアラニン血症が存在することが明らかにされてい

た。一方近年フェニールケトン尿症患者中に早期より充分な制限食療法を行っても痙攣や

知能障害を示す例が知られるようになった。欧米では PKU の約 3%とされているが,わが国

の頻度は明らかでない。 

以上のような状況で,新生児スクリーニングで高フェニールアラニン血症の患児が発見さ

れた場合,診断および治療,さらには遺伝相談にあたっては,本疾患の遺伝的異質性につい

て充分な配慮が必要である。 


