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研究要旨 

 医学中央雑誌の検索システムを利用した検索結果や学会報告などから、CPT2欠損症による突

然死症例を収集した。合計16例の症例が収集された。山本らの研究ではSIDSの4%にCPT2欠損症

の遺伝子変異が見出されている。多くの突然死症例が正しく診断されていないことから、多く

のCPT2欠損症による突然死は見逃されていることと考えられる。早急に新生児拡大マススクリ

ーニング（TMSスクリーニング）の検査項目にCPT2欠損症を追加することが必要であると考え

られた。 

 

 

Ａ．研究目的 

カルニチンパルミトイルトランスフェラーゼ

2(CPT2)欠損症死をきたすことがよく知られてい

る。今回 CPT2 欠損症にて突然死をきたした症例

を収集して、全国で何例ぐらいの症例が存在する

かを考察する。 

 

Ｂ．研究方法 

１）医学中央雑誌の検索システムを用い、カル

ニチンパルミトイルトランスフェラーゼ 2（CPT2）

欠損症をキーワードとして検索し、突然死症例を

収集した。 

２）山本琢磨先生（長崎大学 医歯薬学総合研

究科 法医学分野）の研究の紹介 

次世代シークエンサーを用いた Metabolic 

autopsy-不幸の連鎖を止めるために「避けられる

死」を提唱したい-日本先天代謝異常学会雑誌 

31:146, 2015 

３）島根大学におけるハイリスクスクリーニン

グ研究で、SIDS/ALTE という臨床診断のついた症

例で CPT2 欠損症と診断した症例を、島根大学の

長谷川有紀氏よりデータ拝借し検討した。 

 

（倫理面への配慮） 

今回の研究は報告された情報の収集であり、個人

情報の倫理的問題はない。さらに公開する情報に

は個人情報が含まれない。 

 

Ｃ．研究結果 

１）その結果を表 1、表 2 に示した。表 1 は昨

年度に発表した症例である。表 2に新しく収集し

た症例をまとめた。合計 10 例の CPT2 欠損症によ

る突然死が報告されていた。 

２）乳幼児突然死症例 52 例 

NGS を用いて、19 種の脂肪酸代謝異常症の責任

遺伝子をターゲットシークエンスした。 

その結果 CPT2 欠損症が 2例、極長鎖アシル CoA

脱水素酵素欠損症(VLCAD)欠損症 1 例が確認され

た。その結果を表 3に示した。 

３）3例の症例の最終診断が CPT2 欠損症とされ

た。うち一例は表 1 の症例 1 と同一症例である。

症例のまとめを表 4に示した。 

 

Ｄ. 考察 

今回紹介したいろいろな研究者の研究により、



CPT2 酵素欠損症は突然死の原因になることが明

らかである。 

本日は 16例の CPT2酵素欠損症による突然死の

症例の収集を行ない報告した。 

その頻度は予想以上に高いのではないかと思

われる。 

長崎大学の山本先生は CPT2 遺伝子の熱不安定

遺伝子の Polymorphism と突然死症例の関連を研

究して、p.F532C は突然死に優位に関連している

ことを報告している。（BRAIN and DEVELOPMENT 

36:479-483,2014 Takuma Yamamoto et al. 

Carnitine palmytoyltransferase 2 gene 

polymorphism is a genetic risk factor for 

sudden unexpected death in infancy ） 

今後 CPT2遺伝子の熱不安定遺伝子変異を含め、

さらに検討を加える必要があると思われる。 

もしこの概念が正しいとすれば、CPT2 酵素異常

症の突然死症例は非常に多いものとなる。 

現在行われている新生児拡大マススクリーニ

ングの検査項目として、この CPT2 酵素欠損症を

早急に加える必要性がありと考えられた。 

 突然死をきたした症例を臨床の救急の場面で、

正確に鑑別診断を行い CPT2 欠損症の最終診断に

至るのはかなり困難なことである。したがって今

回収集できた症例は、CPT2 欠損症による突然死症

例のごく一部であると考えられる。多くの症例が

診断もつけられずに、原因不明の突然死というこ

とになっていると思われる。 

 厚生労働省の調査では 2011 年には全国で 148

人の SIDS が報告されている。山本の研究を演繹

すれば年間 6例の CPT2欠損症による SIDS が発生

していることになる。 

 

Ｅ. 結論 

 早急に新生児拡大マススクリーニング（TMS ス

クリーニング）の検査項目に CPT2 欠損症を追加

することが必要であると考えられた。 

 

Ｆ．健康危険情報 

特になし 

 

Ｇ．研究発表 

なし 

 

２．学会発表 

なし 

 

Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 

なし

  

 

表 1. 医学中央雑誌検索システムで収集した症例その 1（昨年度発表例） 

 



表 2．医学中央雑誌検索システムで収集した症例その 2（本年度追加症例） 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

表 3．山本琢磨先生（長崎大学 医歯薬学総合研究科 法医学分野）による 

次世代シークエンサーを用いた Metabolic autopsy 

 
 

 

表 4．島根大学におけるハイリスクスクリーニング研究で、 

臨床診断が SIDS/ALTE のなかで CPT2 欠損症と診断された症例 

 


