
40 
 

厚生労働科学研究費補助金 
難治性疾患等実用化研究事業（難治性疾患実用化研究事業） 

分担研究報告書 
 

ミトコンドリア病に対するピルビン酸ナトリウムの治療効果に関する研究 
 
 

研究分担者 酒井 規夫 大阪大学大学院医学系研究科小児科学 准教授 
 

研究要旨 
ミトコンドリア病は多くの原因があり、それぞれ異なる病態があり、根本的な治
療法が存在しない。我々は PDHC(pyruvate dehydrogenase complex deficiency)
を中心として、様々なミトコンドリア病に対して、ピルビン酸ナトリウムを投与
し、その臨床的効果について解析したので報告する。 
 

 
 

Ａ．研究目的 
  ミトコンドリア病はその根本的な治療法がなく、
予後不良な疾患であるため、症例レベルで有効性の
報告のあるピルビン酸ナトリウムの投与例における
有効性を解析し、その対象疾患や投与量に関するデ
ータを収集する。 
 
Ｂ．研究方法 
臨床的、生化学的、そして可能なら遺伝学的に診
断のついたミトコンドリア病患者に対し、ピルビン
酸ナトリウムを投与し、その副作用、有効性につい
て解析する。 
 症例は６例でPDHC；４例、NICCD；１例、Leigh脳
症；１例である。これら症例はすべて遺伝子診断に
よって確定診断されている。 
 投与量；ピルビン酸ナトリウムは0.25g/kg/dで開
始し、３ヶ月ごとに0.25g/kg/dずつ増量し、最大1.8
g/kg/dまで増量した症例あり。 
 投与期間；６ヶ月から４年間 （平均１９ヶ月） 
 評価方法；血中乳酸、ピルビン酸、アミノ酸分析、
MRI/MRS、神経学的評価、EEGなど 
 副作用チェック 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
（倫理面への配慮） 
 本研究は，大阪大学倫理委員会に於いて審査され，
承認を受けた。全例，ピルビン酸ナトリウム治療に
ついての文書での説明と承諾を得た。 
 
 

Ｃ．研究結果 
 PDHC４例は２例が新生児期発症、２例が乳児期発症
の比較的重症例であったが、嚥下機能の改善、活動
性の上昇、けいれん頻度の低下などがみられ、家族
の満足度もまあまあであった。 
 NICCDの１例は１４歳男児で、それまで安定してい
たが、交通事故後に膵炎を合併し肝性脳症をきたす
が、食事療法、ピルビン酸療法を開始し、徐々に回
復している。 
 Leigh脳症の２歳女児は、発熱により失調の出現、
退行を認めていたが、診断後ピルビン酸を開始し、
活動性が上がり不随意運動がやや軽減している。 
 副作用に関しては、開始時、および増量時に軽度
の下痢を伴う症例があったが、いずれも整腸剤の使用
などで対応可能なレベルであった。 
 
Ｄ．考察 
 ミトコンドリア病に対するピルビン酸ナトリウム
はさまざまな効果があるとされているが、実際の臨
床応用はまだまだ十分ではない。しかしながら今回
投与を行ったPDHC４例においては、程度の差はある
が有効性が認められ、大きな副作用を認めなかった。
また、Leigh脳症、NICCDの症例においても症状の安
定が認められた。今後、有効な評価項目を用いた長
期成績法を用いた成績調査が望ましいと考える。 
 
Ｅ．結論 
 ミトコンドリア病にたいする治療法の一つとして、
ピルビン酸ナトリウムは有効性が認められた。 
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