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ミトコンドリア脳筋症・乳酸アシドーシス・脳

卒中様発作症候群 (���������	�
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��������������) は脳卒中様症状や頭痛, 嘔

吐, 片麻痺などの多彩な臨床症状を示すミトコン

ドリア遺伝子異常による疾患で, しばしば糖尿病

を合併する｡ 近年本症が予後不良な疾患であるこ

とが明らかにされたが, 晩年の病態に関する報告

は限られている｡ 若年発症し, 糖尿病を合併した

�����の剖検例を経験したので報告する｡
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(患者) ��歳 男性

(主訴) 発熱, 食欲不振, 腹痛

(家族歴) 母, 姉に糖尿病あり
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症例は, ��歳, 男性｡ -歳頃発達遅滞と診断され,  #歳に.�/抗体陰性の糖尿病と診

断された｡  0歳時に左上下肢の脱力発作を契機にミトコンドリア脳筋症・乳酸アシドーシ

ス・脳卒中様発作症候群 (���������	�
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������	����������������：�����) と診断された｡ 次第にインスリン分泌が枯渇し,

インスリン治療を必要とした｡ 近年るい痩が進行し, ��歳時に糖尿病性ケトアシドーシス

で入院した｡ 麻痺性イレウスと代謝性アシドーシスにより充分量の経腸管および経静脈栄

養が困難であり, 飢餓が進行し永眠した｡ �����は生命予後不良な疾患である｡ 晩期

には麻痺性イレウスやアシドーシスにより管理困難な栄養不良状態が出現し, 生命予後に

影響することが示唆された｡
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(現病歴) �歳頃より発達遅滞があり, ��歳時視

床下部性低身長症と診断された｡ ��歳に糖尿病と

診断された｡ ���抗体は陰性で, 食事療法で血

糖管理可能であった｡ ��歳時左上肢の間欠的振戦

と左下肢脱力が出現した｡ 	
�で左後頭葉に脳

梗塞様の所見, 脳脊髄液中の乳酸高値および

���
��の点変異を認め	����と診断された｡

徐々にインスリン分泌が枯渇しインスリンを導入

した｡ 近年高度のるい痩が進行し, ��歳の時発熱

と腹痛があり入院した｡

(入院時身体所見)

身長�����, 体重���� (�	����������)

と著明なるい痩あり｡ 体温����℃, 脈拍���回�

分, 整, 血圧���������と発熱と頻脈を認め

た｡ 心雑音, ラ音なし｡ 腹部膨隆と腸蠕動音減弱

あり, 金属音なし｡ 両測聴力低下あり｡ 糖尿病網

膜症なし｡

(入院時検査所見) (表�)

尿ケトン��, 随時血糖��������および血液

ガス分析で �!���を認め糖尿病性ケトアシドー

シスと診断した｡ 内因性インスリン分泌能は枯渇

し, 高Ｋ血症の合併を認めた｡ 著明な感染所見は

認めなかった｡

腹部Ｘ線写真で大腸および小腸の著明なガス貯

留を認めた｡

(臨床経過)

入院後便培養で	
��を認め, 偽膜性腸炎に

よる麻痺性イレウスと考えた｡ しかしバンコマイ

シン等経口投与により偽膜性腸炎は軽快後も麻痺

性イレウスが持続し, 経口栄養が困難であった｡

一方インスリンを併用した末梢経静脈栄養で代謝

性アシドーシスを生じるため充分な栄養は困難で

あり, 飢餓が進行し永眠した｡

病理解剖では, 諸臓器および膵ラ氏島の高度な

萎縮を認めた｡ 回腸から直腸に偽膜形成を認めた

が, イレウスを生じる器質的腸管狭窄を認めな

かった｡
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本症例は, 片麻痺, 脳梗塞様の画像所見, 脳脊

髄液中の乳酸高値および���
��点変異を認め,

診断基準で確実例と診断された	����の症例

であった�)｡

近年本邦で	����の前向き調査が行われ,
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様々な特徴が明らかとなった�)｡ ��歳以下を若年

発症と定義すると, �歳と��歳の二峰性の好発年

齢があり, 若年発症では成人発症者と比較して,

発症時の臨床所見において有意に低身長や発達障

害の割合が多く, 難聴や糖尿病の割合は低い｡ ま

た���	
の若年発症および成人発症者の平均

生存期間は各々��
年, ����年と, 特に若年発症

者で生命予後が悪く, 発症約��年で全例が死亡し

たことが報告されている｡ 本症は�歳で低身長と

発達遅滞の診断を受けており, 若年の好発年齢で

発症した���	
例であったが, 本症の自然史

の中で比較的よい生命予後で経過した症例であっ

たと考えられた｡

���	
の死亡原因についてまとまった報告

はない｡ 本症では偽膜性腸炎軽快後もイレウスが

持続し経管栄養は困難であった｡ ���	
症例

において同様な鼓腸を伴う偽性腸閉塞例が報告さ

れており�), 腸管蠕動運動の低下は���	
の消

化器病変である可能性が考えられ, 本症の経口的

栄養摂取障害の原因となったこと示唆された｡ 一

方���	
では診断基準に含まれるように, 常

時血清や脳脊髄液中の乳酸値が高く, ミトコンド

リアによるグルコース利用障害が存在する｡ 本症

例では, インスリンを併用した末梢維持輸液程度

のグルコース負荷でもアシドーシスを生じ, 充分

な経静脈的栄養が極めて困難であった｡ これらの

病態の合併がるい痩をすすめ, 本症の生命予後に

影響したと考えられた｡
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高度のるい痩を合併した���	
の�例を経

験した｡ ���	
は生命予後不良な疾患であり,

晩期には麻痺性イレウスやアシドーシスにより管

理困難な栄養不良状態が出現し, 生命予後に影響

することが示唆された｡
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