








1.研究の目的 

新生児マススクリーニングの発足とともに血中のフェニルアラニン,ヒスチジン,メチオニ

ン,ガラクトース,TSH などが高値をとりながら,典型的,古典的なフェニルケトン尿症ヒス

チジン血症,ホモシスチン尿症,ガラクトース血症とは異った症例が多数見出された。それ

によって発見された新しい病態もあり,古典的な症例に基いた教科書の記述も書き直さざ

るを得なくなっている。またさらに早期発見,早期治療を行った症例の管理にも新しい問題

が派生している。母性フェニルケトン尿症などはその例である。われわれの研究班では昨

年に引き続き,このような課題について検討を行ってきた。 


