












要約 

PTPS 欠損症及び DHPR 欠損症の患者に BH4 治療を行い、以下の知見を得た。①BH4負荷で血

液、尿のプテリジン濃度は充分に増加した、②髄液のプテリジン濃度はBH420 ㎎/㎏の大量

投与でようやく増加し、BH4 は脳血液関門を通過しにくいことが示唆された、③BH4 治療

(case1.2 ㎎/kg/日、case2.4mg/㎏/日)にて血中 Phe値の低下、neurotransmitterの減量、

ジストニアの改善をみ、BH4 治療は BH4 欠乏症に有効と考えられる。 


