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ミトコンドリア糖尿病の 1例
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ミトコンドリア糖尿病は本邦における全糖尿病患者の約
1％を占めるとの報告もあり 1，決してまれな疾患とは言
えない．また，その特徴として，低身長，やせの体型，糖
尿病診断時年齢が比較的若年であること，母系遺伝を示唆
する糖尿病家族歴や難聴などのミトコンドリア関連合併症
の存在などがいわれているが 2，その臨床像は多彩であ
り，かつ陽性，陰性所見が混在しており，糖尿病の日常臨
床において見逃されている例も少なくない．今回われわれ
は，ミトコンドリア糖尿病の一例を経験したので供覧す
る．
症例は 61 歳男性．53 歳時の検診で糖尿病と診断され，
59 歳時に血糖コントロール目的で他院に入院し，インス
リン自己注射が開始された．退院後，徐々に血糖コントロー
ルが悪化し，当院に紹介入院となった．既往歴として出生
時より左上肢の不全麻痺があり，40 歳頃に難聴を指摘さ
れてその後増悪している．身長 163 cm，体重 39 kg，BMI
14.7 kg�m2と痩せており，20 歳時の体重が 46 kg であるこ
とから，進行性の体重減少がある．家族歴として母親が糖
尿病であり，妹に難聴と精神発達遅滞を認める．ほかに 2
名妹がいるが糖尿病や難聴はない．
入院時，全身の筋萎縮（図 1）と高音域を中心とした両
側感音性難聴（図 2）を認めたため，ミトコンドリア糖尿
病を疑ってミトコンドリア遺伝子検査を行ったところ，白
血球のミトコンドリア遺伝子に tRNA-Leu 3243A＞G点変
異を認めた．また，筋萎縮が高度であった腓腹筋の筋生検
を実施し，ゴモリ・トリクローム染色にて一部に赤色ぼろ
線維（ragged-red fiber）を疑う所見を認め，電子顕微鏡
検査にて膨化したミトコンドリア（図 3A）とミトコンド
リア内部に結晶封入体（図 3B矢印）が観察された．これ
らの所見からミトコンドリア糖尿病と診断した．
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本症例は全身性の筋萎縮や進行性の難聴を認めたにもか
かわらず，長期にわたり 2型糖尿病として治療されてい
た．ミトコンドリア糖尿病はその存在を疑えば決して診断

は困難ではなく，疑わしい症例に対してはミトコンドリア
遺伝子変異や筋生検などを含めた積極的な検索が望ましい
と考えられる．

図1 全身写真 全身性の筋萎縮を認める．
図2 純音聴力検査 高音域を中心とした両側感音性難聴
を認める．

図3 腓腹筋の電子顕微鏡像 A：多数の膨化したミトコ
ンドリアを認める（×12,000）．B：ミトコンドリア内部に
結晶封入体（矢印）を認める（×100,000）．
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