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疾患名 臨床像 確定診断に必要な検査 NBS指標 治療法 治療効果・予後 すり抜け例（偽陰性）や偽陽性例 罹患率 備考

MCAD⽋損症
新⽣児期発症型はまれ。乳幼児発症型はReye様症候群様発作、SIDS、筋⼒低下
など。殆どが乳幼児期発症型と推測される．遅発型は学童期以降の発症で稀だ
が、⾻格筋症状を呈する。海外では成⼈でも低⾎糖で死亡例の報告あり．

遺伝⼦診断、酵素診断，尿中
有機酸分析など

中鎖アシルカルニチン上昇（C8,
C6, C10），C8/C10⽐の上昇

幼児期までは飢餓を避ける．シックデイ
の対応の遵守が重要．

3-4歳を過ぎると急性発作は起こりにくくなり、正常な発育・発達が可
能であることから、発作の予防が重要である。NBSで発⾒された児は
突然死を含む重⼤な障害を防⽌できる。1）

すり抜け例は少ないと考えられている．MCT内
服で．エッセンシャルオイル含有により偽陽性を
⽰す2)
偽陽性率が⾼いという報告3)

13万:1

1）Everard, E. Eur J Paediatr Neurol。
2024
2）Mikami-Saito, Y. Mol Genet Metab
Rep. 2020
3）Tucci, S. J Inherit Metab Dis. 2021

VLCAD⽋損症

臨床像は幅広い。新⽣児期・乳児期早期から発症し⽣命予後の改善が困難であ
る症例から、乳幼児期にReye様症候群や乳幼児突然死症候群様症状で発症する
症例、乳児期以降に横紋筋融解症を呈する症例、成⼈期における筋痛・筋⼒低
下のみの症例もある。⽇本では⾻格筋型の割合が欧⽶に⽐べて⾼い．近年は
NBSで発⾒される例の中に極めて軽症と推測される患者が報告されている．

酵素診断、遺伝⼦診断、脂肪
酸代謝能測定（IVPアッセイ
など）

C14:1,C14:1/C2上昇が主に使⽤さ
れているが，すり抜け例の指摘が
散⾒される．C14:1/C12:1 3）や
C14:1/C6, C14:1/C8, C14:1/C10
などの⽐が有⽤4）と報告あり．

⻑時間の飢餓状態を防ぐ。MCTミルク、
L-カルニチン補充．ベザフィブラート
（保険適応外）の報告あり．海外では
Triheptanoineの有効性報告あり1）

乳幼児期発症型では、低⾎糖発作を防げれば⽣命および知的予後は良
好。遅発型は⼀般に⽣命予後は良好であるが，横紋筋融解症などの筋
症状はコントロールが難しい症例もある．国内から安全な周術期管理
の報告例あり1）

NBSでは発⾒されない症例もあるので、NBSで
異常がなくても鑑別から除外しない。出⽣後の体
重減少が⼤きい症例における偽陽性が少なくない
2）

9.3万:1

1)Van Calcar, S. C. Mol Genet Metab,
2020
2)Bo, R. Mol Genet Metab Rep, 2020
3)Upidia, J. Mol Genet Metab Rep, 2023
4)Tajima, G. Int J Neonatal Screen.
2024

三頭酵素⽋損症

新⽣児期発症型は⽣後1週間以内に低ケトン性低⾎糖、筋緊張低下などで発症、
呼吸障害、⼼筋症を合併して死亡することが多い。乳幼児期発症型は感染や飢
餓を契機に意識障害、痙攣などで発症し、低⾎糖発作の後遺症として発達障害
をきたすことも多い。遅発型では成⼈のみでなく幼児〜思春期に運動後、飢餓
後に筋⼒低下、筋痛を反復する。網膜障害や副甲状腺機能低下症の合併も報告
されておりミオパチーなどの筋症状も含めて，NBSによる早期治療でも防げな
い可能性がある。

HADHA、HADHB遺伝⼦解
析，イムノブロッティング，
酵素活性測定（国内では実施
施設なし）

C16-OH, C18-OH，C18:1-OH上昇
など

VLCAD⽋損症と同様、低⾎糖発作の防⽌
のため、頻回哺乳、MCTミルク、MCTオ
イルや⽣コーンスターチの使⽤など．海
外ではTriheptanoineの有効性報告あり

NBSでは新⽣児期発症型の初回重篤発作を防げないことが多い。乳幼
児期発症型の症例ではNBSは有効．NBSと早期治療は新⽣児⽣存率を
改善するが、スクリーニングを受けたTFP⽋損症患者における⻑期的
な合併症の完全な予防は困難 1) NBS発⾒例でも重篤な⼼筋症や横
紋筋融解症をきたすことがある2）．NBSによる早期診断と治療は、症
状発現後に診断された参加者よりも視機能と網膜機能の改善した3）．

2013年以降、NBSにより2例が発⾒されている。
これまでに10数例の発症後診断例の報告があ
り、新⽣児期発症型が最多で約半数を占める（海
外からはNBSで検出されぜず9か⽉の胃腸炎発作
時に末しょう神経障害を発症した報告がある3）
最近，国内でも1例すり抜け例と推定される症例
報告あり

84万:1

1）Mütze, U. Ann Clin Transl Neurol.
2024
2）Schwantje, M. J Inherit Metab
Dis。2022
3）Gillingham, M. B. J Inherit Metab
Dis. 2024

CPT1⽋損症

乳幼児期発症型が多い．乳幼児期の低⾎糖とそれに伴う意識障害、肝腫⼤、肝
機能障害．NBSにより早期に診断・対応することで、感染症などに伴う代謝不
全を予防できる可能性がある．近年，少数例ではあるが海外から⼼筋症発症の
報告あり．

CPT1A遺伝⼦解析，CPT１酵
素活性測定（国内では実施施
設なし）、脂肪酸代謝能測
定。

⾎液中の遊離カルニチン（C0）増
加と⻑鎖アシルカルニチン類の低
下。C0/（C16+C18）⽐上昇

頻回⾷、⾮加熱コーンスターチ、中鎖脂
肪酸補充、L-カルニチン補充、シックデ
イへの対応

幼少期の低⾎糖を伴う急性発症による後遺障害を防ぐことができれ
ば、⽣命および知的予後はよい。⾔語発達障害が多いと報告あるが，
NBS例や治療例では改善すると報告あり1）

すり抜け例は少ないと考えられている． 42万:1
1)Balci MC, Karaca M, Selamioglu A, et
al.. Mol Genet Metab Rep.
2024;38(101032):101032.

CPT2⽋損症

胎内で⼼筋症を発症する最重症例から成⼈期に筋症状で発⾒される例まで幅広
い臨床像を呈する。ほとんどは乳幼児期や学童期以降に発症し、NBSにより早
期に診断・対応することで代謝不全を予防できる可能性がある。⽇本では乳幼
児期に低⾎糖性脳症，Reye様症候群で死亡する重症例が多い事が特徴．本邦で
発⾒されるケースに⽐較的⾼頻度にみられるバリアント（p.F383Y）は本臨床型
と関連があるとされる。

CPT２遺伝⼦解析、CPT2酵
素活性測定（国内では実施困
難）、脂肪酸代謝能測定。

特定の⻑鎖アシルカルニチン
(C14/C3⽐および
(C16+C18:1)/C2)増加．他にもい
くつかの提案があり．(C12/C0の
増加が真陽性例を逃さずに擬陽性
結果を減少させる指標との提案あ
り 1）

頻回⾷、⾮加熱コーンスターチなどを⽤
いた飢餓の回避、MCT、L-カルニチン補
充、ベザフィブラート投与(保険適応
外)、シックデイへの対応．重症例では脂
肪制限．海外ではTriheptanoineの有効性
報告あり2)．

幼少期の低⾎糖を伴う急性発症による後遺障害を防ぐことができれ
ば、⽣命および知的予後は良好と期待される。⼼筋症を伴う新⽣児型
の⽣命予後は厳しいと考えられる（⽇本における症例は稀）。

現在の指標であっても⾻格筋型のすり抜け例は散
⾒される．乳幼児に低⾎糖をきたす病型のすり抜
け例の報告はなし．

26万:1

1) Tajima, G. Int J Neonatal Screen.
2023
2)J Inherit Metab Dis
. 2022 May;45(3):541-556

CACT⽋損症

新⽣児期発症が82％、⽣後1か⽉以降が12％、致死率は全体で65％で、ほとん
どは1年未満の死亡。
発症後の症例は、⼀般的な脂肪酸代謝異常症と同様、臨床症状の出現時期に
よって以下の3型にわけられる．

遺伝⼦診断（鑑別のために
CPT2遺伝⼦），酵素診断

（国内では実施施設なし）、
脂肪酸代謝能測定（IVPアッ

セイなど）

CPT2⽋損症と同様の所⾒
（C14/C3, (C16+C18:1)/C2など

脂肪制限、頻回授乳、⾮加熱コーンス
ターチなどを⽤いた飢餓の回避、MCT、
L-カルニチン補充、ベザフィブラート投
与、シックデイへの対応が⾏われること
が多いが、予後不良な症例が多い．海外
ではTriheptanoineの有効性報告あり．

新⽣児期発症型は予後不良である。乳幼児期発症型や遅発型では重篤
な発作を起こさなければ⽐較的良好な予後が期待できる場合も想定さ
れるが報告⾃体が限られており、不明な点も多い。

新⽣児期発症型はNBS結果判明時に発症している
ケースもあり、予後不良である。乳幼児期発症型
や遅発型では重篤な発作を起こさなければ予後改
善は期待できるが報告⾃体が限られており、不明
な点も多い。NBSのすり抜け例は報告なし．

⽇本でも2例
の報告があ
る．世界で
2014年まで
に55例の報

告。

全⾝性カルニチン⽋
乏症

主に乳幼児期以降に発症し，低⾎糖・急性脳症として発症する場合、⼼筋症と
して発症する場合、学童期〜成⼈期に筋症状や倦怠感を呈する場合に分かれ
る．近年は致死的不整脈の発症リスクに関する報告が増えている．

遺伝⼦解析、⾎清アシルカル
ニチン分析、尿中遊離カルニ
チン分画排泄率，カルニチン
取り込み率(国内での実施施設
なし）

C0低下（海外では複数の指標を組
み合わせる⽅法も提案されてい
る）

L-カルニチン⼤量投与
幼児期を過ぎると急性発症のリスクは減るが、⾻格筋症状、⼼筋症、
不整脈を予防するために内服を継続する必要がある。急性発作を防げ
れば知的予後も良好

NBSで早期診断できれば、L-カルニチン内服のみ
で著しい予後改善する．栄養性の偽陽性率が⾼い
ので，感度と特異度のバランスが検討課題．国内
でもNBS⾮対象地域で低⾎糖性脳症を発症し，重
篤な後遺症を残した報告あり．NBS対象に加える
べきという意⾒が多い．⼀⽅，遺伝⼦検査でも確
定診断が難しい症例が⼀定数存在する．

19.9万:1

1) P. Lodewyckx et al. P. Molecular
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グルタル酸⾎症Ⅱ型
新⽣児発症型は極めて予後不良1年以内の死亡例がほとんど．乳幼児期発症型に
ついては様々な重症度．間⽋的な横紋筋融解やミオパチー例などもあり．これ
らの症例はNBSの効果が期待できる．

遺伝⼦解析，アシルカルニチ
ン分析と尿中有機酸分析，ウ
エスタンブロッティング，脂
肪酸代謝能検査など

C10

急性期のブドウ糖補液、⾼アンモニア⾎
症や代謝性アシドーシスに対する治療。
リボフラビン⼤量投与（⽇本⼈では遅発
型の半分以上リボフラビン⾮反応性)
1)． 海外からはケトン体投与による著効
例の報告が増えている 2)

 新⽣児発症型の患者15⼈は全員2歳までに死亡、遅発型も含めても3歳
までに半数が死亡1)

リボブラビン有効例が⼀定数存在するので，それ
らの症例に対してはNBSが有効であるといえる．
ケトン体療法は重症例に対しても⼀定の効果の報
告があるので，情報の蓄積が必要．C10のみでの
スクリーニングで良いかは，議論の余地あり．
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