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研究要旨  

ミトコンドリア心筋症の診療体制整備に関して免疫染色法を用いたミトコンドリア心筋症病理

診断の開発を行い、非常に有用性が高いことが判明している。 

 

Ａ．研究目的 

ミトコンドリア心筋症(MCM)は原因遺伝子や表現型

が多彩で、 小児から成人まであらゆる年齢層におい

て発症し、しばしば見過ごされがちである

(E.Braunwald, EHJ 2023 )。本症は病理学、 遺伝学、

生化学的検査によって診断されるが、これまで病理は

電 子顕微鏡(EM)からしか疑うことができなかった。

我々は、呼吸鎖酵素抗体を用いた免疫組織化学染色法

(IHC)による MCM の病理診断を開発した(A.Takeda 

et.al., J Clin Path 2021)。本報告では、この方法

で病理診断された MCM の遺伝学 的特徴と臨床的特徴

について述べる。 

 

Ｂ．研究方法  

IHCによりミトコンドリア心筋症と診断された23

例のうち、遺伝子検査、組織生化学、EMのいずれ

かが実施可能であった13例を 後方視的に検討し

た。 呼吸鎖複合体酵素活性とIHCとの相関関係に

ついて、双方の検査 が行われた13例(ミトコンド

リア心筋症7例、残りは他の心筋 症)について調べ

た。  

（倫理面への配慮） 

 本研究は大学IRBで倫理審査済である 

 

Ｃ．研究結果 

IHC: MCMと診断された 12例のうち、3例は複合体 

Iのみ欠損、3 例は複合体 IVのみ欠損、残りの7例

は複合体 Iと複合体 IVの両方 が欠損であった。ま

た、呼吸鎖複合体酵素活性を7例に実 施したところ、

5例に欠損が認められ、酵素活性とIHCの 結果には有

意な相関がみられた。11名の患者が遺伝子検査を受け、

全例が MCM の病原性遺伝子バリアントを有していた。 

5 例 は m.3243A>G, 他 は m.4300A>G, m.14453A>G, 

m.12264C>T, MT-ND6, GARS, GTPBP3, TOP3Aであった。

すべての患者に EM におけるミトコンドリア異常所見

がみられた。 

 

Ｄ．結論 

IHCは MCMの病理診断に大きな役割を果たすものと

期待される。 

 

Ｅ．健康危険情報 

該当なし 

 

Ｆ．研究発表 
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