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A：研究目的 

脂質蓄積性ミオパチー例の最終診断

と診断ごとの頻度を検討するとともに、

小児例と成人例での違いの有無を明ら

かにする。 

 

B：研究方法 

    国立精神・神経医療研究センターで筋

病理学的に脂質蓄積型ミオパチーと診断

された患者を対象とし、その年齢分布、診

断についてレビューを行った。近年、国立

精神・神経医療研究センターでは、次世代

シークエンサーの臨床応用を進めており、

筋疾患の原因遺伝子変異スクリーニング

を行いつつある。その結果も含めて、検討

した。 

研究要旨 

脂質代謝異常は通常臨床症状、筋病理および生化学的検査によって診断がなされる

が、近年は遺伝子解析が導入されつつある。今回、国立精神・神経医療研究センター

で過去に筋病理学的に脂質蓄積型ミオパチーと診断された例の最終診断についての

レビューを行った。半数以上の例で原因不明であったが、特に成人症例で原因不明例

が多かった。これは、遺伝的要因以外に基礎疾患、薬物内服などの二次的要因が関与

する可能性が小児例より高いことが一因と考えられた。Very long acyl-coA 

dehydrogenase(VLCAD) 欠損症の乳児例で、脂質蓄積ミオパチー像を呈する例が一例

見いだされた。通常 VLCAD 欠損症では、脂肪滴増加は認めないか、あっても極めて軽

度である。これは、筋生検が施行される例がほぼ全例成人例に限られるためであり、

筋生検が施行されない重症の乳児例では脂肪滴が増加している可能性が示唆された。 
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Ｃ:研究結果 

1987年～2014年までに脂質蓄積性ミオ

パチーと診断された例は、47例であった。

そのうち、小児例（30例 [64%]）、成人

例（17例 [36%]）と小児例が多かった。

また、診断不明例は小児例17例、成人例1

1例と成人例で多かった。主な診断確定例

は、原発性カルニチン欠損症3例、多重ア

シルCoA脱水素酵素欠損症、ミオパチーを

伴う中性脂質蓄積病およびミトコンドリ

ア病であった。興味深いことに、小児例

のうちの1例は、通常脂質蓄積を示さない

Very long acyl-CoA dehydrogenase def

iciency (VLCAD欠損症)の乳児例であっ

た。 

 

 
 
D.考察 
成人症例が少数であったが、これは、

代謝性筋疾患の多くが小児例である可能

性に加えて、成人例の一部では筋症状が

はっきりしないために筋生検を受けない

例もある可能性が疑われた。 

小児例も成人例も依然として多くの例

で原因が同定できないことが明らかとな

ったが、特に成人症例では半数以上が、

最終診断不明であった。脂質蓄積性ミオ

パチーは筋線維内の脂肪滴増加が唯一

の診断基準である。一方で、肥満や糖尿

病などでは筋線維内の脂肪滴が増加す

る可能性があることが知られている。加

えて、薬剤などにより二次的に脂肪滴が

増加する可能性も否定できない。このよ

うな二次的な要因による脂質代謝異常

の可能性は、成人患者でより高まること

は想像に難くない。このような問題に関

して、診断サービスを行う施設と診断を

依頼する側の個々の医療施設との間で、

患者の基礎疾患や薬剤歴の情報提供・連

携を充実させるシステムづくりが必要

であると考えられた。 

 

 
 

今回脂質蓄積性ミオパチーの病理増

を呈したVLCAD欠損症の乳児例が存在

することが明らかとなった。通常、VLC

AD欠損症では、筋線維内の脂肪滴増加

はないか、あってもごく軽度とされてい

る。しかし、これまでにVLCAD欠損症

と診断された例は、全ての例が青年期ま

たは成人期の患者であった。恐らく、重

症の乳児例では筋症状よりも代謝性疾

患としての症状が前景に立つために筋

生検を受けることが殆どないのであろ

う。このことは、重症型のVLCAD欠損

症は、筋症状が前景に立たないために筋

生検は受けないものの、筋線維内には脂
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肪滴が増加している可能性を示唆して

いる。 

 

E：結論 

成人発症の脂質蓄積ミオパチーでは、遺伝

的要因以外の基礎疾患等の関与を検討す

る必要がある。重症 VLCAD欠損症で脂質

蓄積性ミオパチーの病理増を呈する例が

ある。 
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H：知的財産権の出願・登録状況 
  （予定を含む。） 
１：特許取得 

 なし 

 

２：実用新案登録 

 なし 

 

３：その他 

なし 


