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A. 昨年度班会議で新たに作成した診療ガイドラ

イン案 

メチルグルタコン酸血症 

高メチオニン血症 

非ケトーシス型高グリシン血症 

シスチン尿症 

瀬川病 

セピアプテリン還元酵素（SR）欠損症 

芳香族アミノ酸脱炭酸酵素（AADC）欠損症 

HMG−CoA 合成酵素欠損症 

サクシニル-CoA:3-ケト酸CoAトランスフェラーゼ

欠損症 

胆汁酸代謝異常症 

について先天代謝異常学会での学会承認を得てい

る。 

それに続いて本年度は以下の疾患の新たな診療ガ

イドライン案を作製した。 

リジン尿性蛋白不耐症 

先天性葉酸欠乏症 

メンケス病とオクシピタルホーン症候群 

さらに検討を重ねて先天代謝異常学会での承認を

受ける予定である。 

B. ケトン体代謝異常症の診療ガイドライン作成

と指定難病申請 

β-ケトチオラーゼ欠損症、３頭酵素欠損症が３次

審査で指定難病の候補となっていることは成果で

ある。しかし同様に担当したサクシニル-CoA:3-ケ

ト酸 CoA トランスフェラーゼ(SCOT)欠損症、HMG-

CoA 合成酵素欠損症、HSD10 病においては、残念な

研究要旨 

本研究班においては、班の研究対象疾患が新生児マススクリーニング対象疾患のみでなく、関

連疾患が追加され、その診療ガイドライン案の作成をおこなっている。昨年度も指定難病との

関連で１０の新規ガイドライン案を作成したが、本年度も３つの新規ガイドライン案の検討を

行った。その中でケトン体代謝異常症については、４疾患のうち１疾患のみが指定難病となっ

たが、成人期に医療が必要な HMG-CoA リアーゼ欠損症は 3次審査では指定難病とならなかった。

成人期の問題について本研究班の対象疾患である HMG-CoA リアーゼ欠損症、ホモシスチン尿症、

極長鎖アシル-CoA 脱水素酵素欠損症について症例を提示し議論した。 



がら長期の療養を必要とするという要件をみたし

ていないと判断された。 

[日本の HMG−CoA リアーゼ欠損症１７歳例] 

１９９９年 に出生の女児。生後２日に低血糖、ほ

乳不良で発症。初回発作後の脳室周囲白質軟化症．

生後６，８，１３ヶ月で低血糖発作．１３ヶ月のと

きに本症と診断された。てんかん 発達遅滞 ７

歳で低血糖アシドーシス発作あり。特別児童扶養

手当申請のために IQ 検査行い、 15 歳 11 か月時

のデータで IQ40（田中ビネー）であった。両親と

同居で、特別支援学校の高等部に通学中。です。蛋

白制限はほぼ行っておらず、治療ミルクも飲んで

おりません。白米が大好きでおかずは学校給食以

外はほとんど食べないという食癖があり、自然に

タンパク制限となっている。薬剤は、メンドン 30mg

、ラミクタール 100mg、エルカルチン 400mg を使用

しているが、痙攣のコントロールに難渋している。 

考案： 

HMG-CoA リアーゼ欠損症については、海外で妊娠出

産が非常に女性患者にとって、また胎児にとって

リスクであるという報告、成人期に心筋症を来し

た例が報告されており、本症は長期に食事療法、薬

物療法を行い、コントロールをして行く必要のあ

る疾患であり、長期の療養を必要とするという要

件を満たす疾患であることを次回アピールしなけ

ればいけない。 

 

C. 日本人ホモシスチン尿症の成人例の報告 

本症例の詳細は Tohoku J Exp Med 2015,237, 323-

327 に報告済みである。 

新生児マススクリーニングで本症（ホモシスチン

尿症 cystathionine beta-hsynthase defciency）

と診断された。その後メチオニン除去ミルクを用

いたメチオニン制限食を継続し、２歳からはベタ

イン治療を開始した。１９歳まではコントロール

良好であったが、親元を離れたあとコントロール

が不良となり、血中メチオニン濃度は非常に高か

った。２１歳になって頭痛を訴え、MRI で精査した

ところ、白質の広範な病変が認められた。治療を適

正かすることで、この大脳の白質病変は改善して

おり、現在もメチオニン制限食、ベタイン治療を継

続している。 

考案 

本症においては我々の経験した症例から成人期に

なっても継続したきちんとしたコントロールを行

う必要のある疾患であることがわかった。 

 

D. 極長鎖アシル-CoA脱水素酵素(VLCAD)欠損症の

成人例の検討 

班会議において VLCAD 欠損症の成人例の問題につ

いて検討した。 

症例１、２： 

現在４１歳の男性：１３歳頃から筋痛発作を繰り

返していたが，原因不明としてフォローされ，２１

歳で筋生検受けたが診断に至らず。筋痛発作はス

トレス状態で悪化する。アシルカルニチン分析を

きっかけに遺伝子診断で本症と確定した。筋痛発

作は運動を避ける，ストレスを避けるなどで，初期

に対応することで受診するほどにはならないが生

活に制限が生じている。遺伝子変異は R450H と

V547M の複合ヘテロ接合体で、R450H は残存活性を

持つ軽症変異である。心電図にて幅広い QRS とい

う異常があり、心臓 MRI で拡張型心筋症が認めら

れている。 

現在３４歳の妹も同じ遺伝子変異をもつ VLCAD 欠

損症と診断されているが、１３歳以降横紋筋融解

症を年に４−５回繰り返し、それによる感情失禁で

メンタルクリニックを受診していた。本患者も生

活に制限が生じている。 

症例３： 

２８歳男性。生後５ヶ月に低血糖、痙攣で発症。中

学校に入って自転車通学、運動部に入ると横紋筋

融解症をきたし、その後もストレス、運動時に反復

性筋痛発作を繰り返している。現在も言語聴覚士

として勤務。多忙期、感染時に CK上昇する。治療

薬の治験に参加して QOL の上昇あり。 

考案 

VLCAD 欠損症では、成人になっても代謝障害は改善

しておらず、筋痛発作をさけるために QOL の低下

があり、軽症な遺伝子変異の症例においても心筋

症の合併が起こりうることが示された。このため

成人期においても食事療法、運動制限、定期的検査

、（治験薬が承認されればその内服加療）が必要と

なる。 
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