










研究目的 

最近フェ二ルケトン尿症(PKU)の新生児マス・スクリーニングの普及により,高フェニルア

ラニン血症の中に適切な食事療法にもかかわらず,重篤な中枢神経症状を呈する異型高フ

ェニルアラニン血症(悪性高フェニルアラニン血症)が見出されている。これらはテトラヒ

ドロビオプテリン(BH4)の欠乏に基因するものであり,ジヒドロプテリジン還元酵素(DHPR)

欠損症とジヒドロビオプテリン合成酵素(DHBS)欠損症に分類されている。古典的PKU では

低フェニルアラニン食療法によって正常の発育が期待されるのに対し,BH4 欠乏症では食

事療法のみでは不充分で,神経伝達物質の前駆物質の補充療法が必要とされている。しかも

この治療は早期に開始する必要があり診断が遅れれば遅れる程重篤な中枢神経障害を残す

こととなる。吾国で実施された新生児マス・スクリーニングの追跡調査の結果でも数例の

BH4欠乏症が見出されており,こちらはいずれも当初PKUと診断され食事療法が早期に開始

されたにもかかわらず,中枢神経障害が出現し途中から BH4 欠乏症であることが判明した

ものであり,いずれも知能の遅れが認められている。したがって新生児マス・スクリーニン

グにより血中フェニルアラニンの上昇が見出された場合,古典的PKUかBH4欠乏症かを可及

的速かに鑑別診断することが極めて重要であり,本研究は簡便な鑑別診断法の確立を目的

として行なわれた。 


