






<要約>

 マス・スクリーニングで見出された高フェニルアラニン血症(HPA)患者のなかにフェニル

アラニン水酸化酵素(PAH)の補酵素である BH4 投与に反応し血中フェニルアラニンが低下

するが尿中プテリジン分祈などから BH4 欠乏症とは考えられない症例が存在する.今回私

共はこのような HPA患者 3例の BH4 の反応性を再検討し、更に PAH 遺伝子変異を検索した

ので報告する。解祈した 3 症例、6 アレルのすべての変異を同定した。そのうち 4 アレル

は我が国で既に同定されている変異で残りの 2アレルは未同定の変異を有していた．今回

の 2症例は BH4 に反応するにも開わらず PAH 遺伝子異常症であることから、鑑別診断上こ

のような症例の存在に留意する必要がある.また、BH4 投与は母性 PKU の予防時など食餌

療法が難しい場合の補助治療法となる可能性があると考えられた.


