








要約 母性フェニルケトン尿症(matemal PKU)の治療に Phe 制限食は不可欠であるが、実際

の食事療法は大変難しく血清フェニルアラニン(Phe)値は 10mg/d1 前後でコントロールさ

れていることが多い。今回、我々は matemal PKU の動物実験モデルを作成するために、妊

娠モルモットを用い経静脈的に Phe を負荷し、母獣の Phe 値が 11.Omg/dl の高 Phe 血症状

態にした。この母獣に Phe 水酸化酵素の補酵素であるテトラヒドロビオプテリン(BH4)を経

静脈的に投与したところ、胎仔の Phe 値は 20.6mg/d1 から 6.9mg/d1 に低下し、母獣でも

7.1mg/d1 に低下した。これは母獣に投与した BH4 が経胎盤的に胎仔に移行し胎仔の肝 Phe

水酸化酵素を活性化し胎仔の高 Phe 血症が改善されたことを示すものである。ヒト胎児の

肝 Phe 水酸化酵素は胎生期から成人とほぼ同レベルの活性を有すると報告されているため

1)、BH4 を投与することでヒトにおいても今回の動物実験と同様の効果が得られると考え

られ、matemal PKU の治療に食事療法と BH4 の投与を併用することがより有効であると考

えられた。 


