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新生児ミトコンドリア病



100 %

0 %

環境要因

遺伝的な要因

染色体異常など 生活習慣病など 外傷など

病気の発症要因

新生児期に先天的な病気を発症する場合は

環境要因があまり関わっていないことが多い。



酸 素

酸素分圧 20-30 mmHg 100 mmHg



仕事量

第一啼泣 = 肺胞の拡張

肺血管抵抗が，一気に １/１０ まで低下

肺の血流量が急増する



胎児の心筋は低酸素環境に
適応している。

胎児の心筋は低酸素環境でも

収縮し続けることができる。

東邦大学メディアネットセンター
ウェブサイトより転載



心筋のエネルギー源

アデノシン３リン酸 （ＡＴＰ）

胎児 の心筋では，ATPの５０％が

嫌気的 解糖系 でつくられる。

酸素を必要としない

地球の大気に酸素が存在するようになる前に，
十分に進化したとても古い経路であり，
生物において高度に保存されてきたものである。
（代謝ナビゲーションより引用）



出生直後の心筋と成人の心筋では

解糖系の律速酵素ヘキソキナーゼ（HK）の

種類が違う。

出生直後 HK Ⅰ (brain HK)

成人 HK Ⅱ (muscle HK)

代謝速度を決定づける

解糖系

胎生期の心筋細胞の

細胞内グリコーゲン濃度は

成体の10倍程度
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胎児 成人



心筋のエネルギー源

アデノシン３リン酸 （ＡＴＰ）

成人 の心筋では，解糖系はわずかとなり，

代わりに 脂肪酸 のβ酸化が主流となる。

エネルギーの９０％は ミトコンドリア に

おける 酸化的リン酸化 で産生される。

膨大なエネルギーがつくられる。



ATPの生産

無酸素 有酸素

嫌気的解糖
（糖質の代謝）

ＡＴＰ
２分子

ピルビン酸

乳酸

好気的解糖
（糖質の代謝）

β酸化
（脂肪の代謝）

ＡＴＰ
６分子

ピルビン酸 アセチルCoA

クエン酸回路

酸化的リン酸化

ＡＴＰ
糖質から ３０分子
脂肪から １２９分子

H2O CO2

酸化系

ミトコンドリア機能に
問題があると，この
エネルギー源が減って
しまいます。
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小児ミトコンドリア病の 3分の1 は新生児期発症
そのうち 約8割は 生後24時間までに 発症
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発症< 生後24h 46例 (78%)

新生児ミトコンドリア病の発症年齢 (59例)

出生直後はミトコンドリア病を
発症しやすい。



呼吸障害

新生児仮死

低血糖

代謝性アシドーシス

心筋症・心不全

嘔吐・腹部膨満

水頭症

新生児ミトコンドリア病 (59例)

初発症状 出生後 ～ 24時間

19 (32%)

12 (20%)

4 (7%)

3 (5%)

3 (5%)

3 (5%)

2 (3%)



新生児ミトコンドリア病の診断フローチャート

発端者の遺伝子
異常が明らかな
場合

家族歴などで臨床的
にミトコンドリア病が
疑われる場合

原因不明の重症新生児
仮死などの周産期異常

新生児の脳筋症状,
消化管・肝症状, 心症状

高乳酸血症, L/P比増大, 多臓器にわたる
異常などミトコンドリア病を疑う所見

他の代謝性疾患の除外

罹患臓器生検 and/or 皮膚生検

病理所見
電子顕微鏡
異常ミトコンドリアの増殖
異常クリスタ形態

筋病理
RRF
CCO欠損線維

遺伝子検査
ミトコンドリア病候補遺伝子パネル
mtDNA sequencing
Whole exome sequencing

組織生化学検査
呼吸鎖酵素活性
皮膚線維芽細胞酸素消費量


