
新生児重症心不全で発症した HADHA遺伝子変異を伴う	
ミトコンドリア三頭酵素欠損症の一例
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要旨：三頭酵素 （TFP） 欠損症は，脂肪酸代謝異常症の 1つであり，新生児タンデムマス・スクリーニング
の対象疾患である．また，その母体は HELLP症候群や急性妊娠脂肪肝などの重篤な肝機能異常を合併する
ことがある．早期発見により発症予防は可能だが，新生児発症型（重症型）では重篤な心筋症で発症し，児
の救命は難しい．今回我々は，肝機能障害がある母体から出生した新生児発症型の TFP欠損症の児を経験
した．経過中のタンデムマス法にて TFP欠損症が疑われたが，児は急速に心機能が低下し，集中治療が奏
効せず日齡 44 に永眠された．その後の両親を含めた遺伝子診断で確定診断に至った．母体に重篤な肝機能
障害があり新生児に原因不明の心不全がみられる場合には，TFP欠損症を疑って早期にタンデムマススを提
出することが重要である．
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