






研究目的 

Dihydropteridine reductase(DHPR)欠損症は,低フェニルアラニン(Phe)食が無効で,重篤

な中枢神経症状を呈する悪性高Phe血症の一種で,PKUの新生児スクリーニングの関始以後

,Kaufman らにより報告された。その後,tetrahydrobiopterin(BH4)合成酵素系の障害に基

づく悪性高 Phe 血症も報告され,我が国でも同様な症例の報告が散見されている。我々は,

軽度の発達遅延を認め,尿中ビオブテリン分析,BH4負荷試験,赤血球 DHPR 測定により DHPR

欠損症と診断した症例を経験した。悪性高 Phe血症の早期診断法を開発するとともに,現時

点における有用な治療法を検討し,併せて,本症における臨床的,生化学的異質性を明らか

にすることを本研究の目的とする。 


