






〔目的〕 

 phenylalanine hydroxy Iase apoenzyme の異常による高フェニールアラニン血症は,臨

床的に，古典的フェニールケトン尿症(PKU),持続性高フェニールアラニン血症,及び両者の

中間型である軽症 PKU に分類される。今回,我々は,従兄妹結婚の両親より生まれた兄が軽

症 PKU,妹が持続性高フェニールアラニン血症と思われる 1家系を経験し,その phenotypic 

heterogeneity の成因につき検討を加えたので報告する。 


