
日本大学小児科学系小児科学分野専任講師
石　毛　美　夏

（聞き手　山内俊一）

　成人のフェニルケトン尿症に対する治療（食事指導）や定期的なフォローに
ついてご教示ください。

＜富山県開業医＞

成人のフェニルケトン尿症

　山内　石毛先生、フェニルケトン尿
症といえば、国家試験で出る代表的な
疾患ですが、我々内科医はほとんどみ
る機会がないのが実情です。成人に関
してはまずないと考えてよいでしょう
か。
　石毛　そうですね。先天代謝異常症
で、常染色体劣性遺伝形式ですので、
今はほぼ100％、新生児マススクリー
ニングで発見されています。
　山内　この質問は成人の方に関して
のものですが、何かこういったものが
問題になる背景が最近あるのでしょう
か。
　石毛　２つあると思います。１つは、
２年前からこのフェニルケトン尿症が
難病指定になり、20歳以降でも医療費
が援助されるようになりました。そう
いった意味で今まで金銭的な問題で病

院から足が遠のいていた方が、これを
機会に治療をしっかりしようと考えて
いるのでしょう。
　もう１つは、2017年には新生児マス
スクリーニングが日本で始まって40周
年を迎えています。一番初めに見つか
った患者さんは40歳、患者さんの半数
は成人を迎えている状況です。そうし
ますと、数少ない病気ですが、約半数
はもう成人ですから、子どもの治療だ
けではなく、大人になってどのように
治療していくかが重要になってきたと
いうことだと思います。
　山内　この疾患は障害を残すことで
有名ですが、今は小児期の治療が発達
してきたので、普通に社会生活ができ
る方が大半なのでしょうか。
　石毛　今は新生児期に診断されて、
遅くとも１カ月までに治療を開始して、

しっかりコントロールをして治療がで
きれば、知能障害とか発達の遅れは全
く残さないといわれていますので、特
別な事情があって治療がうまくいかな
かったという方を除いては、ほぼ全員
が、普通に高校、大学を出て就職され
ているという状況です。
　山内　早速ですが、この治療、食事
指導に尽きるのかもしれませんが、具
体的に教えていただけますか。
　石毛　治療は２つあって、１つが低
蛋白食、もう１つは治療ミルク、フェ
ニルアラニン除去ミルクの摂取になり
ます。
　山内　具体的な話ですが、低蛋白食、
これは我々、腎臓障害などでおなじみ
ですが、ああいったものでよいのでし
ょうか。
　石毛　腎臓障害の方の低蛋白食だと、
日常成人がとる蛋白質の70～80％を取
っていただくということです。重症度
によってもいろいろですが、一般的に
古典型フェニルケトン尿症と呼ばれる
方では、通常の大人の取れる蛋白の20
％ぐらいしか自然の食事では食べられ
ない。つまり、50㎏ぐらいの体重の方
だと１日50gぐらい通常の成人は蛋白
を食べるのに、１日食べられる蛋白量
は10g、軽い方で20gといったところで
はないかと思います。
　山内　我々内科医だと、腎臓障害で
30g、40gでもなかなか厳しいというと
ころですが、まずお米はだめですね。

　石毛　通常のお米や麦、主食といわ
れるものはそれなりに蛋白を含むので、
それは腎臓病の患者さんも使っている、
いわゆる低蛋白米を利用していただき
ます。腎臓病の患者さんだと、１日１
食ぐらいをそちらに切り替えられる方
が多いと思いますが、フェニルケトン
尿症の方だと、３食すべて低蛋白米を
使っていただきます。
　山内　当然肉は一切だめ。大豆とか
豆も難しいのですか。
　石毛　肉、魚、豆、卵といったよう
な高蛋白食品もだめです。おかずに関
しては野菜を中心として組み立ててい
ただくことになります。
　山内　精進料理の味を濃くしたよう
な感じのものですか。
　石毛　子どものころから続けていれ
ば、皆さん自然にできる方が多いです
が、親御さんが食事をずっとつくって
きた患者さんだと、大人になって作ろ
うとしても、親御さんの料理のさじか
げんがわからず、成人後にまた本人に
栄養指導をしたり、どのような食材が
適するのかという指導をするなど、い
わゆるトランジションのところに少し
苦労することはあります。
　山内　糖尿病食の宅食便のような、
パックのようなものはないのでしょう
か。
　石毛　難しいですね。そういったパ
ック食は腎臓病向けですので、低蛋白
とはいえ、フェニルケトン尿症の方か
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（聞き手　山内俊一）

　成人のフェニルケトン尿症に対する治療（食事指導）や定期的なフォローに
ついてご教示ください。

＜富山県開業医＞

成人のフェニルケトン尿症

　山内　石毛先生、フェニルケトン尿
症といえば、国家試験で出る代表的な
疾患ですが、我々内科医はほとんどみ
る機会がないのが実情です。成人に関
してはまずないと考えてよいでしょう
か。
　石毛　そうですね。先天代謝異常症
で、常染色体劣性遺伝形式ですので、
今はほぼ100％、新生児マススクリー
ニングで発見されています。
　山内　この質問は成人の方に関して
のものですが、何かこういったものが
問題になる背景が最近あるのでしょう
か。
　石毛　２つあると思います。１つは、
２年前からこのフェニルケトン尿症が
難病指定になり、20歳以降でも医療費
が援助されるようになりました。そう
いった意味で今まで金銭的な問題で病

院から足が遠のいていた方が、これを
機会に治療をしっかりしようと考えて
いるのでしょう。
　もう１つは、2017年には新生児マス
スクリーニングが日本で始まって40周
年を迎えています。一番初めに見つか
った患者さんは40歳、患者さんの半数
は成人を迎えている状況です。そうし
ますと、数少ない病気ですが、約半数
はもう成人ですから、子どもの治療だ
けではなく、大人になってどのように
治療していくかが重要になってきたと
いうことだと思います。
　山内　この疾患は障害を残すことで
有名ですが、今は小児期の治療が発達
してきたので、普通に社会生活ができ
る方が大半なのでしょうか。
　石毛　今は新生児期に診断されて、
遅くとも１カ月までに治療を開始して、

しっかりコントロールをして治療がで
きれば、知能障害とか発達の遅れは全
く残さないといわれていますので、特
別な事情があって治療がうまくいかな
かったという方を除いては、ほぼ全員
が、普通に高校、大学を出て就職され
ているという状況です。
　山内　早速ですが、この治療、食事
指導に尽きるのかもしれませんが、具
体的に教えていただけますか。
　石毛　治療は２つあって、１つが低
蛋白食、もう１つは治療ミルク、フェ
ニルアラニン除去ミルクの摂取になり
ます。
　山内　具体的な話ですが、低蛋白食、
これは我々、腎臓障害などでおなじみ
ですが、ああいったものでよいのでし
ょうか。
　石毛　腎臓障害の方の低蛋白食だと、
日常成人がとる蛋白質の70～80％を取
っていただくということです。重症度
によってもいろいろですが、一般的に
古典型フェニルケトン尿症と呼ばれる
方では、通常の大人の取れる蛋白の20
％ぐらいしか自然の食事では食べられ
ない。つまり、50㎏ぐらいの体重の方
だと１日50gぐらい通常の成人は蛋白
を食べるのに、１日食べられる蛋白量
は10g、軽い方で20gといったところで
はないかと思います。
　山内　我々内科医だと、腎臓障害で
30g、40gでもなかなか厳しいというと
ころですが、まずお米はだめですね。

　石毛　通常のお米や麦、主食といわ
れるものはそれなりに蛋白を含むので、
それは腎臓病の患者さんも使っている、
いわゆる低蛋白米を利用していただき
ます。腎臓病の患者さんだと、１日１
食ぐらいをそちらに切り替えられる方
が多いと思いますが、フェニルケトン
尿症の方だと、３食すべて低蛋白米を
使っていただきます。
　山内　当然肉は一切だめ。大豆とか
豆も難しいのですか。
　石毛　肉、魚、豆、卵といったよう
な高蛋白食品もだめです。おかずに関
しては野菜を中心として組み立ててい
ただくことになります。
　山内　精進料理の味を濃くしたよう
な感じのものですか。
　石毛　子どものころから続けていれ
ば、皆さん自然にできる方が多いです
が、親御さんが食事をずっとつくって
きた患者さんだと、大人になって作ろ
うとしても、親御さんの料理のさじか
げんがわからず、成人後にまた本人に
栄養指導をしたり、どのような食材が
適するのかという指導をするなど、い
わゆるトランジションのところに少し
苦労することはあります。
　山内　糖尿病食の宅食便のような、
パックのようなものはないのでしょう
か。
　石毛　難しいですね。そういったパ
ック食は腎臓病向けですので、低蛋白
とはいえ、フェニルケトン尿症の方か
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ら見れば高蛋白になります。
　山内　本当に純粋に野菜中心と見て
よいのですね。
　石毛　そうですね。
　山内　なかなかたいへんですね。た
だ、蛋白はけっこう大事というか、成
長はもちろん、社会活動をするうえで
は蛋白は少しぐらいないと、と思うの
ですが、どう補給されるのでしょうか。
　石毛　１日量50g中の10～20gを食事
で摂取すると、残りが30～40g不足し
ます。カロリーも不足することになる
ので、治療用のフェニルアラニン除去
ミルクというものから取ることになり
ます。これは食品なのですが、医薬品
扱いで病院で処方することができると
いうものです。
　山内　非常に珍しいミルクと思われ
ますが、一応市販はされているのです
か。
　石毛　こちらに関しては市販はあり
ません。処方箋のみで、医師の判断で
処方になります。
　山内　ただ処方箋を書いてもらえれ
ば、一応手には入るのですね。
　石毛　そういうことになります。
　山内　こういうものをつくるのも、
なかなかたいへんなような感じがしま
すが。
　石毛　こういった先天代謝異常症の
患者さんは一つひとつの病気が数が少
ないので、特殊ミルク事業として、乳
業メーカーがそれぞれの会社の利益か

ら、ほぼボランティアのかたちで患者
さんのためのミルクをつくってくださ
っています。現在は、それをどう継続
させるか。患者さんも増えて、利益か
ら出してくださっているといっても限
界があります。患者さんの数はどんど
ん増えるので、企業の善意だけに頼っ
ていられません。どのようにしていく
か、治療の継続をどうするかが最近の
問題になってきています。
　山内　今後、大きな問題ですね。ち
なみに、日本全体で何人ぐらいいらっ
しゃるのでしょう。
　石毛　フェニルケトン尿症は600～
700人といわれています。
　山内　本当に少数ですね。そうする
と、１人当たりの金額もなかなか高く
なってくると見てよいですか。
　石毛　１缶当たり約１万8,000円ぐら
いで、十分に飲むとすると大人で１日
200gぐらいになり、１カ月で５缶ぐら
い、９万円ぐらいかかるということに
なって、保険なり難病の補助で賄われ
ます。
　山内　それ以外にも、お米などにも
いろいろ特別なものが入ってくると、
たいへんな医療費になってくるのです
ね。
　石毛　そうですね。
　山内　そうしますと、社会生活を送
っている大人にとっては、モチベーシ
ョンやQOLの問題もありますが、脱落
例がけっこう出てくるのではないでし

ょうか。
　石毛　かなりいます。脱落とまでは
いかなくても、コントロールがかなり
悪くなってしまう例。成人のコントロ
ール目標はフェニルアラニン２～10 
㎎/dL、妊娠中の女性であれば２～５
㎎/dLとされています。ただ、それを
超えたからといって、アレルギーのよ
うにすぐ何か症状が出るわけではあり
ません。仕事をされていると、一般の
食事を食べてしまったり、治療ミルク
が十分飲めなかったりして、非常に高
い状態でのコントロールが続いて、影
響が出てくる方もいらっしゃいます。
　山内　もし放置してしまった場合で
すが、どうなってしまうのでしょうか。
　石毛　小児期にしっかり治療しなか
ったからといって、明らかな発達遅滞
やけいれんが起きるのではなく、もう
少し高次機能に関すること、状況を認
知する力が低下したり、怒りっぽくな
ったり、うつっぽくなったり、慢性の
疲労や頭痛など、そういった症状がい
われています。非常にわかりにくい症
状なので、患者さん自身も治療をきち
んと再開してフェニルアラニンが下が
ると、ああ、あのときは集中力がなか
ったのだと、あとになって気づくとい
った感じです。その渦中にいる患者さ
んが気づくというのは難しいのではな
いかと思います。
　山内　妊娠もきちんと治療すればで

きなくはないのですね。
　石毛　そうですね。妊娠前からフェ
ニルアラニンを５㎎/dL以下に下げる
ことが必要です。妊娠してから来院し
ても遅いので、女性の患者さんに対し
ては小さいうちからの教育が必要です。
　山内　薬は何でしょうか。
　石毛　一部の患者さん、軽い方には、
フェニルアラニン水酸化酵素の補酵素
であるビオプテリンという薬がありま
す。ただ、非常に高価な薬です。あと
一部の方にしか効かないですから、成
人の患者さんにどのように使っていく
かは今後の課題だと思います。
　山内　一般的にフォローアップはど
のぐらいの間隔でされていますか。
　石毛　３カ月に１回ぐらい来ていた
だき、食事内容やミルクの見直し、あ
とは血液検査、それと微量元素などの
測定を行っています。
　山内　ちなみに、こういう非常に重
要だけれども、まれな疾患、一般の医
師にとってはなかなか経験がないと思
われますが、何かネットワークのよう
なものはあるのでしょうか。
　石毛　先天代謝異常学会で成人を多
く診ている医師同士で転勤や就学など
の場合は紹介をし合っていますし、相
談システムもあるので、電話やメール
等で学会までご連絡いただければ大丈
夫だと思います。
　山内　ありがとうございました。
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ら見れば高蛋白になります。
　山内　本当に純粋に野菜中心と見て
よいのですね。
　石毛　そうですね。
　山内　なかなかたいへんですね。た
だ、蛋白はけっこう大事というか、成
長はもちろん、社会活動をするうえで
は蛋白は少しぐらいないと、と思うの
ですが、どう補給されるのでしょうか。
　石毛　１日量50g中の10～20gを食事
で摂取すると、残りが30～40g不足し
ます。カロリーも不足することになる
ので、治療用のフェニルアラニン除去
ミルクというものから取ることになり
ます。これは食品なのですが、医薬品
扱いで病院で処方することができると
いうものです。
　山内　非常に珍しいミルクと思われ
ますが、一応市販はされているのです
か。
　石毛　こちらに関しては市販はあり
ません。処方箋のみで、医師の判断で
処方になります。
　山内　ただ処方箋を書いてもらえれ
ば、一応手には入るのですね。
　石毛　そういうことになります。
　山内　こういうものをつくるのも、
なかなかたいへんなような感じがしま
すが。
　石毛　こういった先天代謝異常症の
患者さんは一つひとつの病気が数が少
ないので、特殊ミルク事業として、乳
業メーカーがそれぞれの会社の利益か

ら、ほぼボランティアのかたちで患者
さんのためのミルクをつくってくださ
っています。現在は、それをどう継続
させるか。患者さんも増えて、利益か
ら出してくださっているといっても限
界があります。患者さんの数はどんど
ん増えるので、企業の善意だけに頼っ
ていられません。どのようにしていく
か、治療の継続をどうするかが最近の
問題になってきています。
　山内　今後、大きな問題ですね。ち
なみに、日本全体で何人ぐらいいらっ
しゃるのでしょう。
　石毛　フェニルケトン尿症は600～
700人といわれています。
　山内　本当に少数ですね。そうする
と、１人当たりの金額もなかなか高く
なってくると見てよいですか。
　石毛　１缶当たり約１万8,000円ぐら
いで、十分に飲むとすると大人で１日
200gぐらいになり、１カ月で５缶ぐら
い、９万円ぐらいかかるということに
なって、保険なり難病の補助で賄われ
ます。
　山内　それ以外にも、お米などにも
いろいろ特別なものが入ってくると、
たいへんな医療費になってくるのです
ね。
　石毛　そうですね。
　山内　そうしますと、社会生活を送
っている大人にとっては、モチベーシ
ョンやQOLの問題もありますが、脱落
例がけっこう出てくるのではないでし

ょうか。
　石毛　かなりいます。脱落とまでは
いかなくても、コントロールがかなり
悪くなってしまう例。成人のコントロ
ール目標はフェニルアラニン２～10 
㎎/dL、妊娠中の女性であれば２～５
㎎/dLとされています。ただ、それを
超えたからといって、アレルギーのよ
うにすぐ何か症状が出るわけではあり
ません。仕事をされていると、一般の
食事を食べてしまったり、治療ミルク
が十分飲めなかったりして、非常に高
い状態でのコントロールが続いて、影
響が出てくる方もいらっしゃいます。
　山内　もし放置してしまった場合で
すが、どうなってしまうのでしょうか。
　石毛　小児期にしっかり治療しなか
ったからといって、明らかな発達遅滞
やけいれんが起きるのではなく、もう
少し高次機能に関すること、状況を認
知する力が低下したり、怒りっぽくな
ったり、うつっぽくなったり、慢性の
疲労や頭痛など、そういった症状がい
われています。非常にわかりにくい症
状なので、患者さん自身も治療をきち
んと再開してフェニルアラニンが下が
ると、ああ、あのときは集中力がなか
ったのだと、あとになって気づくとい
った感じです。その渦中にいる患者さ
んが気づくというのは難しいのではな
いかと思います。
　山内　妊娠もきちんと治療すればで

きなくはないのですね。
　石毛　そうですね。妊娠前からフェ
ニルアラニンを５㎎/dL以下に下げる
ことが必要です。妊娠してから来院し
ても遅いので、女性の患者さんに対し
ては小さいうちからの教育が必要です。
　山内　薬は何でしょうか。
　石毛　一部の患者さん、軽い方には、
フェニルアラニン水酸化酵素の補酵素
であるビオプテリンという薬がありま
す。ただ、非常に高価な薬です。あと
一部の方にしか効かないですから、成
人の患者さんにどのように使っていく
かは今後の課題だと思います。
　山内　一般的にフォローアップはど
のぐらいの間隔でされていますか。
　石毛　３カ月に１回ぐらい来ていた
だき、食事内容やミルクの見直し、あ
とは血液検査、それと微量元素などの
測定を行っています。
　山内　ちなみに、こういう非常に重
要だけれども、まれな疾患、一般の医
師にとってはなかなか経験がないと思
われますが、何かネットワークのよう
なものはあるのでしょうか。
　石毛　先天代謝異常学会で成人を多
く診ている医師同士で転勤や就学など
の場合は紹介をし合っていますし、相
談システムもあるので、電話やメール
等で学会までご連絡いただければ大丈
夫だと思います。
　山内　ありがとうございました。
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