






【要約】新生児マス・スクリーニングで発見された PKU の長期予後をみると、18%が IQ90

以下であったことが全国調査で明らかにされており、2 歳をすぎると血清 Phe 値の平均が

10mg/dl をこえていることが示された。一方、我々はスクリーニングで発見された PKU、

高 Phe 血症 30 例を治療しているが、従来の治療指針よりも厳しい治療を行った結果 1 例

を除き IQ90以下を示した症例はない。最近欧米においても、少なくとも 10 歳までは血中

Phe400μM(6.6mg/dl)以上のものは治療の対象とすべきとの見解があり、我が国でも本症

に対する治療基準を変更する時期と結論される。また、従来の古典的 PKU、良性高 Phe 血

症など Phe水酸化酵素の遺伝的障害症に対する命名法についても考え直すべきと考える。


