




 

我々はこれまでに新生児マス・スクリーニングで発見された PKU 患者 5例について,早期か

ら治療を行い,4 例においては精神運動発達,身体発達ともに満足すべき結果を得ているが,

残る1例においては血清Phe値のコントロールが容易であるにも拘らず,軽度の発達遅延を

認めたため,BH4 負荷テストを行い,これまでに報告された症例とは臨床像は異なるが,悪

性高フェ二ールアラニン血症と診断した 1例を経験したので報告する。 


