








 

テトラヒドロビオプリテン(BH4)欠乏症の発見以来ビオプリテン(Bi)の代謝異常が注目さ

れるようになり,ネオブリテン(Ne)と Bi の尿中排泄パターンにより,古典的 PKU,ジヒドロ

Bi 合成酵素(DHBS)欠損症と,ジヒドロブリテン還元酵素(DHPR)欠損症の三型を鑑別するこ

とができるようになった。 

 われわれは本班基礎グループの岩井らにより開発された高速液体クロマトグラフィー

(HPLC)による簡易微量分析法を用いて正常人と患者の尿中 Ne,Bi の加令による変化を見出

した。今回われわれは,未治療の古典的PKU の姉妹例を経験し,尿中 Ne,Bi の治療(Phe 制限

食)による変化を検討したので報告する。 


