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Ａ．研究目的             

欧米では大半が骨格筋症状にとどまる

CPT2 欠損症は、日本では低血糖を伴う急

性発症による乳幼児の死亡例が少なからず

確認されている。しかしながら、2014 年

度から全国実施された「タンデムマス法」

による新生児マススクリーニングの導入に

際しては、指標の感度不足から対象外と

なっていた。 

試験研究段階での発見患者データの検討

から、新指標 (C16 + C18:1)/C2 and 

C14/C3（カットオフ 99.9 パーセンタイ

ル）を昨年度提案し、これを受けて今年度

から CPT2 欠損症のスクリーニングが全自

治体で開始された。陽性例の診断・病型予

測などに関する情報集積と、発見された患

者の把握・追跡が求められる。 

 

Ｂ．研究方法 

成育医療研究センター・広島大学・福井

大学・呉医療センターの共同研究として、

CPT2 欠損症の確定検査体制（血清アシル

カルニチン分析・酵素活性測定・脂肪酸代

謝能測定・遺伝子解析）を構築し、各自治

体の新生児マススクリーニング検査機関を

通じて、精査医療機関に検体提供への協力

を要請した。 

（倫理面への配慮） 

酵素・遺伝子診断については、国立成育

医療研究センター・広島大学・福井大学・

国立病院機構呉医療センターで、共同研究

研究要旨 

 2017 度の研究成果を受けて、乳幼児の急死・重度障害の原因となる CPT2 欠損症新

生児マススクリーニングが全国で開始された。マススクリーニングによる発見患者の 

診断数は、2014〜2017 年度の 4年間 3例（＊試験研究期から継続実施していた自治体

による）に対して、2018 年度は 5例となっており、全国実施の効果が看取された。 



としての倫理承認を取得している。 

                   

Ｃ．研究結果             

今年度のマススクリーニング陽性例の酵

素活性測定結果から、5名の新生児を CPT2

欠損症と診断した。うち 2例は遺伝子解析

を完了しており（3例は解析中）、複数の

日本人急死例で既報の p.E174K 変異が 2

例に同定された。 

マススクリーニング発見患者の医療管理

における細心の注意を喚起するため、当研

究班で改訂を進めている診療ガイドライン

の内容に準拠する形で、担当医用リーフ

レットを作成し、全国の主な精査医療機関

とマススクリーニング検査機関へ配布した

（連携：厚生労働行政推進調査事業「新生

児マススクリーニング検査に関する疫学

的・医療経済学的研究」研究代表者：但馬

剛）。 

一方、昨年度から今年度にかけて、骨格

筋型の症状を発症して精査となった 4例を

本疾患と診断したが、これらは試験研究期

のマススクリーニングで正常とされてい

た。今年度からの新指標を後方視的に適用

したところ、やはり陽性基準未満と判定さ

れた。 

 

Ｄ．考察               

タンデムマス法によるスクリーニングが

全自治体で導入された 2014 年度から 2017

年度までの 4年間、CPT2 欠損症を対象疾

患として扱うか否かは、自治体ごとに対応

が異なる状況にあった。この期間に我々が

診断したマススクリーニング陽性の CPT2

欠損症罹患児は 3例だったのに対し、今年

度だけで 5例が新たに診断されており、正

規対象疾患化の効果が看取される。 

迅速な診断確定にはリンパ球 CPT2 活性

測定が適しているが、重症度評価・病型予

測には、精査時の血清アシルカルニチン分

析（C16-アシルカルニチン, C18:1-アシル

カルニチン濃度）と脂肪酸代謝能測定が有

用であり、マススクリーニング発見患者に

最適な医療管理を提供できるよう、データ

蓄積を続けていく必要がある。 

その一方で、現在の新指標でも一部の患

者の発見は困難と言わざるを得ない発症例

が確認されたが、それらはいずれも低血糖

を伴わない骨格筋型のケースであった。共

通変異 p.S113L に起因する骨格筋型患者が

大半を占める欧米諸国からは、このタイプ

の患者を新生児マススクリーニングで発見

することは困難であることが報告されてい

る。わが国のマススクリーニングでも同様

の限界が示唆される結果であるが、骨格筋

型患者は発症しても特段の障害を残さず診

断に至るのが通例であり、低血糖型患者が

相対的に多いわが国での本疾患マススク

リーニング実施が否定されるものではない

と考える。 

なお、各対象疾患の全発見患者数につい

ては、連携する研究班（日本公衆衛生協会

地域保健総合推進事業「自治体と協力した

新生児スクリーニングの全国ネットワーク

化の推進に関する研究」分担事業者：山口

清次）のアンケート調査で把握する方法を

採っている。今年度のマススクリーニング

で発見・診断された CPT2 欠損症患者の全

数は、来年度の調査で確認する予定であ

る。また、発見患者の登録については、連

携研究班（AMED 難治性疾患実用化研究事

業「新生児マススクリーニング対象疾患等

の診療に直結するエビデンス創出研究」研

究開発代表者：深尾敏幸）が「難病プラッ

トフォーム」を活用して構築する予定のレ

ジストリに協力する方針である。 
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