
 
 

 

概念・定義  
 

 尿中の 3-メチルグルタコン酸(３MGCA)の過剰排泄を特徴とする疾患

群であり、現在は I-V の 5型に分類されている。このうち尿中MGCAの

由来が明らかなのは I型の 3-メチルグルタコニルCoAヒドラターゼ

(MGCH)欠損症である。他の病型は、MGCAの排泄増加は他の代謝経路

の障害による二次的変化と考えられている。  

 

症状  
 

I 型：小児期に非特異的神経症状で発症する。発語の遅れ程度のものから

急性脳症、小脳失調、重度の精神運動発達遅滞に至る例まで報告されて

おり、臨床的多様性がみられる。一方成人期に発症する緩徐進行性の白

質脳症例もあり、進行性の視機能低下、四肢失調、痴呆を呈する例が報

告されている。 

 II 型(Barth 症候群)：乳児期に拡張型心筋症による心不全が顕在化し、心

内膜線維弾性性変化や緻密化障害を認める。骨格筋ミオパチーや成長障
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害も合併する。周期性好中球減少が軽度から重度までみられ、新生児期

には致死性の細菌感染が生じることもある。 

 III 型（Costeff 視神経萎縮症候群）：乳児期の両側視神経萎縮、白内障、

錘体外路症状、小脳失調、認知障害などがみられる。 

IV 型：進行性の神経症状、多臓器障害(肝不全、骨髄不全、膵外分泌不全

等)、早期発症の肥大型心筋症、白内障、網膜色素変性などがある。一部

は Leigh 脳症に類似し、感音性難聴、乳酸アシドーシス発作、重度感染、

低血糖を呈する。 

V型：早期発症の伝導障害を伴う拡張型心筋症、非進行性小脳失調、精巣

形成不全、成長障害などを呈する。 

  

 

治療  
 

 Ｉ型では治療用特殊ミルク（ロイシン除去乳）を用いてロイシンを制

限する。低蛋白食と十分なカロリー、L-カルニチンの補充を行う。急性期

には他の有機酸血症と同様、高カロリー輸液や血液浄化療法を要する場

合がある。 

 他の型では対症療法が主体となる。II 型は心不全への薬物療法、好中球

減少へのGCSF 投与などが行われる。 

  
 
抜粋元：http://www.shouman.jp/details/8_2_28.html 

 


