










【要約】6一ピルボイルテトラヒドロプテリン合成酵素(PTPS)欠損症患者の治療には、BH4、

神経伝達物質前駆物質(L-DOPA,5-HIP)と脱炭酸阻害剤(カルビドパ)の併用療法が必要であ

る。BH4 投与は理にかなった治療法であるが、大量投与でも血液・脳関門通過は軽微であ

り、脳内に欠乏する神経伝達物質(カテコールアミン、セロトニン)の生合成を正常化でき

ない。しかし、併用で L-DOPA、5-HIP の効果を高める役割が考えられ・普通食下で血中Phe

を正常域に維持可能であり、BH4 投与は是非必要である。BH4 の投与は新生児期から乳児期

には分 1 投与で十分な効果があるが、1 才を過ぎた頃から分 2 または分 3 投与を考慮して

おく必要がある。治療中の指標としては、やはり注意深い臨床症状のチェックとともに、

できれば髄液中神経伝達物質代謝産物の測定が望ましい。 


