




 

ジヒドロビオプテリン合成系(DHBS)障害症は,ジヒドロプテリジン還元酵素(DHPR)欠損症

とともにテトラヒドロビオプテリン(BH4)欠乏を呈するビオプテリン代謝異常症で,BH4 欠

乏により高フェニルアラニン(Phe)血症と,低 Phe 食事療法に反応しない進行性の重篤な中

枢神経症状などを呈する疾患である。治療は BH4 の投与(現在まだ十分量は入手不可),欠

乏する重要な神経伝達物質(カテコールアミンとセロトニン)の前駆物質である

l-Dopa,5-HTP および Carbidopa による補充療法があり,早期治療により症状発現防止の希

望が生じ,新生児高 Phe 血症の早期鑑別診断の方法も確立きれるに至っている。 

  今回われわれは,一名悪性高Phe血症とも呼ばれるBH4欠乏による高Phe血症の典型的と

もいえる臨床経過をとり,3 才からの l-Dopa,5-HTP の投与により抗痙攣剤に反応しなかっ

た難治性痙攣,脳波の著明な改善をみ,感情面でも治療前に比し発達を示したが,言語・運動

機能にみるべき進歩がなく,定頸せず極度の筋緊張低下のまま反復する呼吸器感染などに

よる入退院を繰返し,8才 11ヵ月で呼吸器感染に起因する心不全により死亡したDHBS障害

症の剖検例の生化学的,組織学的所見につき報告する。 

 本症例には，l-Dopa,5-HTP,Carbidopa に併用して BH4 10mg/日投与を行い,低 Phe 食事療

法を行わずに血中 Phe を 4mg/dl 以下にほぼコントロールできることがわかったが,臨床症

状での変化は不明確であった。 


