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症 例 5 歳 女児 
 
主 訴 呼吸困難 
 
既往歴 1 歳 6 ヶ月  Leigh 脳症 
    2 歳 4 ヶ月  肺炎 
    2 歳 11 ヶ月 嘔吐 
    3 歳 3 ヶ月  嘔吐 
    3 歳 4 ヶ月  嘔吐 
 
家族歴 特記事項無し 
 
現病歴  
2005年9月27日の午後から嘔吐が3回出現した。

翌日はほとんど経口摂取できず、また呼吸困難が

出現したために当科を受診し、緊急入院となった。 
 
入院後経過  
入院時、下気道感染を認めたためにこれに対する

治療を開始した。同時に静脈血で pCO ２

91.5mmHg（静脈血、room air）を認めたために

気管内挿管を行い人工呼吸管理がなされた。入院

7 日目に抜管（1 回目）を施行したが、2 日後に無

呼吸発作が出現し、pCO２120mmHとなったため

に再挿管した。入院 14 日目に 2 回目の抜管を施

行するも同様の症状がみられ、入院16日目にpCO
２150mmHとなったために再挿管となる。抜管困

難となったために入院 28 日目に気管切開術を施

行した。入院 40 日目に心不全および腎不全によ

る尿量低下を認めたために強心剤および利尿薬の

投与を開始した。心不全は徐々に改善し、それに

伴い腎機能の改善も認めた。その後、在宅での呼

吸管理を両親が希望したために在宅ケアの指導を

開始した。 
 
考 察 
Leigh 脳症はミトコンドリア病の臨床症状による

分類の一型であり報告数の 60～70％を占める 3
大病型（CPEO；chronic progressive external 
ophthalmoplegia 、 MELAS ； mitochondrial 
myopathy, encephalopathy, lactic acidosis and 

stroke-like episodes 、 MERRF ； myoclonus 
epilepsy associated with ragged-red fibers）以外

では最も多い。一般にミトコンドリア病とはミト

コンドリア内の呼吸鎖酵素欠損症の疾患群を指し、

様々な酵素欠損が知られている。本症例である

Leigh 脳症ではミトコンドリア電子伝達系酵素複

合体Ⅰ、Ⅳ欠損、ピルビン酸脱水素酵素複合体欠

損などが報告されている。Leigh 脳症は多くは乳

児期に発症し、発達遅滞、筋力･筋緊張の低下、経

口摂取不良、呼吸障害などがみられる。本症例で

は筋緊張低下や経口摂取不良といった臨床症状、

頭部 MRI 検査における両側被殻部の壊死性病変

を示唆する T2 強調画像での高信号域の所見を認

め て い る こ と 、 乳 酸 22.2mg/dl （ 正 常 値

4.5~19.8mg/dl）、ピルビン酸 2.0mg/dl（正常値

0.3~0.9mg/dl）と軽度上昇していることより臨床

的に Leigh 脳症と考えることができる。先に述べ

た呼吸障害は脳幹部の呼吸中枢における病変によ

る中枢性の呼吸困難であり、感冒などの感染症を

契機に急性に出現する場合もある。よって、今回

の症例は下気道感染を契機に出現した中枢性の呼

吸障害であると考えられる。また、入院経過中に

心不全が見られたが、ミトコンドリアは全身に存

在しているので心不全もミトコンドリア異常によ

る心筋症の可能性を考えた。 
ミトコンドリアは全身に存在するために様々な臓

器が障害されるので各臓器の症状に応じて対症療

法を行うことになる。乳酸蓄積・代謝性アシドー

シスに対しては乳酸排泄を目的として乳酸の入っ

ていない輸液を行い、アシドーシスの改善を図る

ために重層液の静脈内投与を行う。また、ミトコ

ンドリア内のエネルギー産生障害に対する治療と

しては、ミトコンドリア内エネルギー代謝におけ

る酵素反応の基質や反応物、酵素反応の補酵素で

あるビタミン類、代謝賦活剤などを投与すること

により乳酸およびピルビン酸の酸化を促進して乳

酸レベルを低下させエネルギー産生を促進して代

謝性アシドーシスの改善を図る。（次項表 1 参照） 
 
 
 



表 1 ミトコンドリア病の治療薬 
基質・反応物  代謝賦活剤 
コエンザイム Q  カルニチン 
チトクロームｃ  ジクロロ酢酸 など 
コハク酸   
ATP     など  その他 
ビタミン類  L-アルギニン 
B1  タウリン 
B2  クレアチン 
B3  ビタミン E 
B6  ウリジン   など 
ビオチン   
リポ酸   
C+K     など   
 
前述したように、ミトコンドリア病は様々な呼吸

鎖酵素欠損がみられるのでここの症例の異常酵素

を確定し、それに対応した薬剤を使用することが

望ましいが、必ずしもそこまで診断や薬剤効果の

研究が進んでいないというのが現状である。 
本症例では出現した呼吸困難に対しては人工呼吸

管理、心筋症に対しては強心剤の投与を対症的に

行った。人工呼吸管理に関して、本症例では最終

的に両親の希望もあって在宅での呼吸管理がなさ

れることになった。在宅人工呼吸療法は家族と共

に生活が出来るといった患児の QOL の改善や、

家族の病院と家庭の往復といった負担の軽減が見

込まれ、ひいては家族の QOL の向上が得られる

ことになる。しかし家族の QOL 向上の一方で、

患児の状態の急変や呼吸器のトラブルなどの不安

は常に存在することになるので、病院・家族・介

護制度の連携が重要になってくる。 
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指導医のコメント 
今回のような症例報告レポートをまとめることに

よって、単に疾患についてだけでなく患者さんへ

の様々な management について知っていただい

たと思います。 
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