








【要約】最近、ジヒドロビオプテリン合成酵素(DHBS)欠損症の障害酵素が 6-ピルボイルテ

トラヒドロプテリン合成酵素(PTPS)であることが明らかとなり、DHBS 欠損症の生検肝と赤

血球での活性低下が証明されている。我々は現在治療中の 3例の DHBS 欠損症の患児および

家族の赤血球 RTPS 活性を測定した。患児の活性はそれぞれ正常成人の 0.3,2.1,5.4%と低

値でありヘテロである両親は正常成人の 12.8～18.0%の活性であった。また羊水のプテリ

ジン分析での出生前診断でヘテロと診断した児の出生時臍帯血 PTPS 活性を測定しヘテロ

と確定診断した。 


