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Ａ．研究目的             

3-ヒドロキシ-3-メチルグルタリルCoA

（HMG-CoA）リアーゼ欠損症は多くの症例

の発症時期が乳児期、幼児期のため、成人

期における症状についての知見がよく知ら

れていない。成人期における以下の点につ

き情報の収集を行う。 

①乳児期、幼児期発症患者の非可逆的な

神経症状の頻度 

②成人発症症例 

③妊娠出産に関する問題点 

 

Ｂ．研究方法 

今回医学中央雑誌の検索システム、およ

びPubMedの検索システムを利用して、HMG-

CoAリアーゼ欠損症の成人期の症状さらに

は成人期発症症例の収集を行った。特に

HMG-CoAリアーゼ欠損症症例の妊娠出産に

かかわる問題点に関しても収集を行った。 

（倫理面への配慮） 

患者の個人情報の保護に関してガイドライン

を厳守した。 

            

Ｃ．研究結果             

平成21年度に深尾が全国の小児科専門医

研修施設523施設に対して行ったアンケー

ト調査で8例のHMG-CoAリアーゼ欠損症が集

積された。収集できた症例のまとめを表1

に示した。 

アンケート調査で集計された8症例中、

予後の把握されている5例中3例にてんか

ん、発達遅滞が認められている。 

内1例は自験例なのでその経過を簡単に

示す。 

Ａ．症例Ｍ．Ｏ．女児 

Ｂ．家族歴 特記なし。 

Ｃ．現病歴 

 ①低ケトン性低血糖がしばしば認めら

れた。 

②ＰＶＬが認められる 

③症候性てんかんが１歳１か月より始ま

る。発達に関しては１歳７か月時の新版Ｋ

式でDQ=67であった。現在17歳であるがて

んかんのコントロールは難しい。 

④アトピー性皮膚炎 

以上より「長期の療養を必要とする」こ

とはこれらの症例の存在から疑いのないこ

とである。 

PubMedによる検索で数例の成人発症の

HMG-CoAリアーゼ欠損症が収集できた。そ

れら症例のまとめを表2に示す。 

これら成人発症症例の検討から 
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PubMedによる検索でHMG-CoAリアーゼ欠

損症の妊娠出産にかかわる論文が収集でき

た。これら論文によると周産期に急に嘔吐

と代謝性アシドーシスが進行したが、糖の

補充、カルニチンの投与などで回復した症

例が報告されている。また2例のHMG-CoAリ

アーゼ欠損症症例の妊娠出産において適切

な母体管理、周産期管理をすることにより

安全に出産に至ったとのことである。 

HMG-CoAリアーゼ欠損症の妊娠出産管理

は慎重を期する必要があると思われる。 

Ｄ．考察               

HMG-CoAリアーゼ欠損症は乳児期、幼児

期発症症例の多くが非可逆的な中枢神経障

害を残し、難治性のてんかん、知能発達遅

滞、四肢麻痺などの身体障碍が成人期まで

継続する。 

また乳児期、幼児期に診断されている症

例も治療が中断されると、成人期に心筋症

のような重篤な症状が発症することがあ

る。乳幼児期、小児期に全く症状のない場

合でも、成人期に急性発症した症例も報告

されている。 

HMG-CoAリアーゼ欠損症は決して乳児

期、幼児期だけ管理すればよい疾患ではな

いと考えられる。 

成人期に原因不明の脳症、心筋症、多臓

器不全を診たときには、必ず鑑別疾患に上

がらなくてはいけない疾患であると思われ

る。 

Ｅ．結論               

１．この疾患は急性発症時の重篤な中枢

神経障害のため、一生治療を要する病態が

持続する可能性のある疾患である。 

２．乳幼児期、小児期に全く症状のない

場合でも、成人期に急性発症する可能性が

ある。 

３．本疾患に対するカルニチン等の治療

の中断はその後重篤な臓器障害をきたす可

能性がある。 

４．日本において成人症例の報告のない

のは、おそらく一般臨床医に先天代謝異常

に関する知識がなく、多くの症例が診断さ

れずにいるものと考えられる。 

                

Ｆ．研究発表 

1.  論文発表 

2.  学会発表 

  

Ｇ．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 

  


