






要約　母性フェニルケトン尿症(maternal PKU)から出生する児は、大部分が遺伝学的には

フェニルケトン尿症の保因者であり、出生後は特に治療を必要とせず、全く問題はない。

しかし胎児期の母体環境の影響を受けて様々な問題点を生じる。したがって母体がフェニ

ルケトン尿症、あるいは高フェニルアラニン血症の場合は妊娠に際して医療機関の慎重な

管理を必要とする。そのためには妊娠適齢期の間医療機関との連絡を絶やさないようにし、

必要な情報を常に受けられるような体制にしておく必要がある。新生児マス・スクリーニ

ングで発見された患児はこれまで追跡調査されてきたが、今後ともこれを継続していく必

要がある。しかし中には医療機関から離れていくフェニルケトン尿症も発生しているので、

追跡の現状を把握して今後の対策を検討しところ、特に高フェニルアラニン血症は追跡か

らもれる傾向が強いことが明らかにされた。


