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有機酸・脂肪酸代謝異常症の遺伝の知識D.
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　ほとんどの有機酸・脂肪酸代謝異常症は、ある一つの酵素の働き（活性）が生まれつき低
下しているために起こります。酵素の設計図が遺伝子です。遺伝子は染色体の上にのってい
ます。染色体は性別に関係する性染色体とそれ以外の常染色体からなります。染色体は 2 本
で一組になっており、それぞれ両親から 1 本ずつ受け継ぎます。
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　有機酸・脂肪酸代謝異常症の患児がいる家系の典型的な遺伝の様式を図 5 に示します。こ
の図では病気の原因になる遺伝子を正常、変異 1、変異 2 と表わしています。変異を持つ遺
伝子から作られる酵素は活性が低下します。父親と母親では 2 つ持つ遺伝子のうち片方には
変異がありますが、もう一方は正常で、このような組み合わせを保因者と言います。
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　この両親から生まれる子どもの遺伝子の組み合わせは 4 通りあります。図 5 に示した様に
子 1 は正常、子 2 と 3 は両親と同じ保因者です。子 4 の場合は、両方とも変異を持った遺
伝子を受け継ぎ、活性を持たない酵素が作られるので患児となります。この両親から患児が
生まれる確率は 1/4 で、常染色体劣性遺伝といいます。
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　ヒトの体には必要な遺伝子が 2 万以上もあると言われています。誰でも必ず 5 ～ 10 の遺
伝子に変異をもっているといわれ、人類は全員何らかの遺伝病の保因者と考えられています。
保因者自身は病気にならないので、そのことに気がつかないだけです。遺伝病は決して珍し
いものではなく、身近な病気と言うことができます。
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　説明は本文参照。
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　有機酸・脂肪酸代謝異常は頻度の少ない稀少疾患であるため、専門にしている医師でも診

たことの無い病気がたくさんあります。専門病院でさえも実際に診る患者数は数人ですので、

ネットワークを作って情報交換し、全国どこで患児が生まれてもコンサルト出来る体制を作

ることが不可欠です。また現在多くの患者会も発足し、相互交流や情報交換を行い難病のこ

どもたちや家族の支えになっています。

　以下に有機酸・脂肪酸代謝異常症に関係の深い３つの患者会を紹介しますので、一度ホー

ムページをご覧になってください。

● ひだまりたんぽぽ（プロピオン酸血症・メチルマロン酸血症のホームページ）

http://pa-mma.web5.jp/

● PKU ネット（フェニルケトン尿症親の会連絡協議会）

http://www.japan-pku.net/　

● 難病のこども支援全国ネットワーク（全国の各種患者団体へのリンクあり）

http://www.nanbyonet.or.jp/

その他有用なサイト

● 特殊ミルク事務局

有機酸・脂肪酸代謝異常症の治療指針や食事療法についての情報が得られます（医家向け）。

http://www.boshiaiikukai.jp/milk.html

● こども健康倶楽部

国立成育医療研究センター研究所　原田正平先生が解説しているホームページ。フェニル

ケトン尿症をはじめ今後有機酸代謝異常症についても掲載する予定。

http://kodomo-kenkou.com/

● 小児慢性特定疾患治療研究事業（厚生労働省）

特定の小児慢性疾患の治療の確立と普及を図り、患者の医療費負担軽減に資する補助事業。

http://www.mhlw.go.jp/bunya/kodomo/boshi-hoken05/index.html

有機酸・脂肪酸代謝異常症の患者家族ネットワークの紹介E.
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専門用語の解説

＊1 酵素：
　代謝が正しく働くために必要な物質が酵素（図

1 参照）です。酵素は体の中にたくさんの種類が

あり、様々の代謝がうまく進むように働いていま

す。先天代謝異常症の多くは酵素の働きが生まれ

つき低下しており、その結果障害がもたらされま

す。

＊2 アシドーシス：
　身体は常に酸性にもアルカリ性にも傾かないよ

うに調節されています。しかし、有機酸代謝異常

症では酸性物質が過剰に溜まるため血液が酸性に

傾きます。血液が酸性に傾いた状態をアシドーシ

ス（酸血症）と言います。

＊3 アンモニア：
　アミノ酸が分解されてアンモニアが作られま

す。アンモニアは身体にとって有害なので、肝臓

で速やかに尿素という物質に変換され尿中へ排泄

されます。しかし、有機酸代謝異常症ではこの働

きが弱いため、しばしば血液中のアンモニアが上

昇します（高アンモニア血症と言います）。高ア

ンモニア血症は脳に障害を引き起こしますので、

速やかに下げる必要があります。

＊4 ケトン体：
　絶食が続き食事からのエネルギー補給が不足し

た時に、それを補うために体内の脂肪が分解され、

ケトン体が作られます。有機酸代謝異常症ではア

シドーシスや異化（７.「食事療法の考え方」参照）

が進んだ状態の時に増加し、尿中に大量に排泄さ

れます。尿検査で簡単に調べることが出来ます。

有機酸代謝異常症で尿ケトン体が陽性の時は要注

意です。脂肪酸代謝異常症ではケトン体が産生さ

れにくいので、絶食が続いても尿ケトンは弱陽性

～陰性にとどまります。

＊5 必須アミノ酸：
　身体の中で作られないため、食事から補わなく

てはならないアミノ酸のことです。現在リジン、

フェニルアラニン、ロイシン、イソロイシン、メ

チオニン、バリン、スレオニン、トリプトファン、

ヒスチジンの 9 種類が知られています。有機酸代

謝異常症に用いる特殊ミルクは一部の必須アミノ

酸を含んでいないので、必ず母乳や一般調整粉乳、

食事と併用します。

＊6 血糖：
　血液のブドウ糖濃度のことです。脂肪酸代謝異

常では絶食状態が続くと容易に低血糖発作を起こ

します。子どもの場合通常 40～ 60mg/dl 以下の

場合を低血糖としますが、低血糖症状が起こる血

糖値には個人差があります。症状は初期には空腹

感、冷や汗、顔面蒼白、ふるえ、動悸、頭痛など

がおこり、進行すると意識障害、けいれん、昏睡

に陥ります。脂肪酸代謝異常症では低血糖時にも

ケトン体が増加しないのが特徴です。

＊7 クレアチンキナーゼ：
　筋肉に存在する酵素で CK と略されます。筋肉

が障害を受けた時に血液中に出現し、血液中の濃

度が上昇します。脂肪酸代謝異常症では、食事が

摂れない時や運動時にしばしば筋痛が生じ、筋肉

が壊れます（横紋筋融解）。血中 CK を測定する

ことでその程度を把握することができます。








