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Ａ．研究目的             

PKUの新しい治療指針を世界的な基準を

元に作成する。AADC欠損症のガイドライン

に遺伝子治療を追加する。TH欠損症と

SSADH欠損症について成人例があれば指定

難病に登録する。 

 

Ｂ．研究方法 

 PKU の治療指針について 2012 年の日本の第 2

次改訂を基に 2014 年の米国と 2017 年のヨーロッ

パの治療指針を参考に第 3 次改訂を行った。瀬川

病患者25人、SR欠損症2人、AADC欠損症6人、

TH欠損症 1人、SSADH欠損症 3人について調査

しガイドラインの作成を行った。 

（倫理面への配慮） 

 当院での倫理委員会での承認を受け、インフォー 

ムドコンセントを書面により取得して実施した。 

                   

 

 

 

 

 

 

Ｃ．研究結果             

PKUの治療ガイドラインとして血中Phe値

の維持範囲を米国と同様の基準である2-6 

mg/dL（120-360 nmol/mL）とし、年齢性別

、妊娠にかかわらず同一基準とした。また

BH4反応性PKUの診断と治療基準も改定した

。瀬川病は新規に遺伝子解析で5例診断し

た。SR欠損症は昨年度に第2例目（乳幼児

がエクソーム解析で診断）と第3例目（16

歳の瀬川病疑いの女児でプテリジン分析と

遺伝子解析で診断）が発見されたが今年度

は発見されなかった。AADC欠損症は日本の

患者6人に対して遺伝子治療が実施され成

人1例を含む全ての患者で良好に経過して

いる。TH欠損症は2例目が宮城こども病院

精神科で今年度に発見された。在胎23週の

超低出生体重児で筋緊張低下を認め修正6

ヵ月で眼球変異が出現しエクソーム解析で

TH遺伝子の複合へテロ変異を同定し診断さ

れた。 

 
Ｅ．結論               

PKUの新しい治療基準を策定したことに

より予期せぬ妊娠などに対する母性PKUも

フェニルケトン尿症（PKU）の新しい治療法が開発されるようになり、国際的な治療ガイドラインの見直

しが行われるようになり、日本でも新しい治療法の策定が必要となった。このため新生児から成人まで

妊婦も含めた全ての PKU 患者に共通の治療指針を作成しパブリックコメントを 2019 年 5 月 31 日に

終了した。また小児神経伝達物質病が指定難病に認定され、新たなガイドラインの作成が必要とな

り、新生児マススクリーニングで発見できない瀬川病とセピアプテリン還元酵素（SR）欠損症のガイドラ

インを作成し、同時に希少疾患である小児神経伝達物質病のなかで遺伝子治療が可能となった芳香

族アミノ酸脱炭酸酵素（AADC）欠損症のガイドラインにも遺伝子治療を追加した。チロシン水酸化酵

素（TH）欠損症とコハク酸セミアルデヒド脱水素酵素（SSADH）欠損症はまだ成人例がなく指定難病

に認定されていない。今後小児神経伝達物質病の全国疫学調査で成人例を調査する必要があると

考えられた。 



リスクを回避できると考えられる。これま

で治療法のなかったAADC欠損症に新しい遺

伝子治療が実施されるようになりガイドラ

インにも追記した。TH欠損症の第2例目が

発見されたが成人例では無かった。SSADH

欠損症の成人例は発見されなかった。 
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