
























フエニールケトン尿症は乳児期に発見して食事療法を行わないと精薄となる重篤な生化学

的疾患であることはよく知られている。 

新生児のスクリーニングにより、患者を早期に発見し低フエニールアラニン特殊ミルクで

育てることにより精薄から救うことが可能になったのは、欧米では 1950年代末で、わが国

では昭和 52年以後である。それ以前のPKU 患者の大多数は全く治療されないため精薄とな

り、結婚して子供を作る可能性はほとんどない状態であった。しかるに新生児のスクリー

ニングにより発見され治療を受け、知能障害のない女児が結婚し子供を産むようになって

から新たな問題が生じるようになった。即ち、maternal PKU の問題である｡1957年英国の

Charles Dent により PKU の婦人が 3人の子供を産みその子供 3人が PKU患者でないにも拘

らず、3人共精薄であると云う事実を指摘した。その後1963 年米国の Mabry 等により同様

の事実が報告され、以後多くの報告がみられる(表 1)。 

1972 年 Mac Cready&Levy は maternal PKU の児が精薄になるのは妊娠中の母親の高フエニ

ールアラニン血症がその原因と考えられ、低フエニールアラニン食を与え、血中フエニー

ルアラニンを 3～9mg/100ml に control することにより児の異常を防ぎうると発表した。 

1979 年 Levy,Lenke&Crocker らはすべての文献とアンケート調査から PKU の母親 149 人、

517 例の妊娠と 416 例の子孫の情報を収集し、母親の血中フエニールアラニン値に従って

胎児の障害の頻度と程度の差があるか否かを調べ発表した。(表 2) 


