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―症例報告―

偏食・食事摂取不良によるカルニチン欠乏により低血糖発作をきたした
基礎疾患のない幼児の 2症例
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Abstract

Carnitine is abundant in red meat, especially in lean cuts, and promotes energy
metabolism through β-oxidation. Carnitine deficiency can lead to hypoglycemia. Here, we
report two cases of severe hypoglycemia resulting from carnitine deficiency.

Case 1: The patient was a 4-year-old boy with a history of selective eating, characterized
by a preference for white rice and a dislike of meat and vegetables. He had viral bronchitis,
which led to a loss of appetite. He then required emergency admission to the hospital for
seizures. On arrival, his blood glucose and free carnitine levels were 15 mg/dL and 6.0 μmol/L,
respectively, and carnitine deficiency was diagnosed.
Case 2: The patient was a 4-year-old girl with poor appetite and a history of depressive

episodes caused by an inability to finish meals, although she had no history of developmental
problems. She had been hospitalized four times previously because of vomiting and poor food
intake. When she was admitted for the fifth time, her free carnitine level was 17.5 μmol/L, and
carnitine deficiency was diagnosed. Testing revealed no congenital metabolic disorders;
therefore, carnitine deficiency was attributed to food selectivity and reduced dietary intake.
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表 1　Classification of carnitine deficiency（modified from Reference 1）

一次性カルニチン欠乏症
　カルニチントランスポーター異常症

二次性カルニチン欠乏症
　先天代謝異常症によるもの（ 有機酸代謝異常症，脂肪酸代謝異常症，Fanconi 症候

群を合併する代謝異常症，ミトコンドリア異常症）
　後天的医学的条件によるもの（ 生合成の減少，摂取の減少，吸収の低下，体内貯蔵

の低下・必要性の増大，損失の増大など）
　医原性（腎代替療法，薬剤性（抗てんかん薬，抗菌薬など））

Various cases of secondary carnitine deficiency related to tube feeding, valproic acid, and
antibacterial agents containing pivoxel have been reported; however, only two reports of
carnitine deficiency due to food selectivity have been published, both of which were caused by
an extremely unbalanced diet associated with neurodevelopmental disorders. However, when
recurrent hypoglycemia is encountered, serum free carnitine levels should be measured and
carnitine supplementation be considered even in the absence of a history of
neurodevelopmental disorders.
（日本医科大学医学会雑誌 2025; 21: 181―185）
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緒 言

カルニチンは 1905年に牛の筋肉抽出液中より発見
された成分で，赤身の肉類や乳製品に多く含まれ1,2，
β酸化によるエネルギー代謝を促進する働きをも
つ1,3．カルニチンが様々な要因で欠乏すると組織中に
中性脂肪が蓄積し，肝腫大，心筋症，不整脈などを生
じる．またカルニチン欠乏状態で感冒などに感染する
と，通常は無症状でも脂肪酸の利用障害により容易に
低血糖を引き起こすことが知られている4―7．
カルニチン欠乏症の原因は一次性，二次性に大別さ
れる（表 1）．小児，特に新生児～乳幼児期はカルニ
チン生合成能が低く筋肉量が少ないため，二次性カル
ニチン欠乏をきたしやすい．また，極端な偏食や経管
栄養の児でもカルニチン摂取量が不足しうる1,5．
今回われわれは，それまで基礎疾患の指摘がない児
で，偏食または食事摂取不良によると考えられるカル
ニチン欠乏およびそれに伴う低血糖をきたした 2症例
を経験したので報告する．

症 例

症例 1 4歳男児
主訴：痙攣，意識障害．

現病歴：入院 2日前に発熱があり，近医で急性気管
支炎と診断された．入院前日の夕食は数口の白米のみ
であった．入院当日の朝，父親が痙攣している患児を
発見し救急要請した．当院到着時，痙攣は頓挫してお
り GCSは E1V1M1であった．当初は熱性痙攣と診断
したが，痙攣頓挫後も意識障害が遷延し，血糖値 15
mg/dLであったことから低血糖による意識障害を考
えた．糖液負荷を行い速やかに意識状態は改善し会話
可能になったため精査加療目的に入院とした．
内服歴：カルボシステイン，アンブロキソール，チ
ペピジンヒベンズ酸塩，ツロブテロール．
既往歴・家族歴：特記事項なし．
生活歴：偏食を認める．白米を好み，肉や野菜は食
べたがらない．
発達：正常．
入院時現症：体温 37.8℃，意識清明，身長 95 cm

（－1.5 SD），体重 14.5 kg（－0.7 SD），Kaup指数 16.1．
血液・尿検査所見：表 2に示す．
入院後経過：来院時血糖値は 15 mg/dLであったが
総ケトン体 6,509 μmol/Lと軽度の上昇にとどまっ
た．また遊離カルニチンは 6.0 μmol/Lと著明に低下
していた．一方，インスリンや乳酸，内分泌関連検査
では異常を認めなかった．アシルカルニチン分析（ろ
紙血），尿中有機酸分析，血中アミノ酸分析を施行し
たが特定の先天代謝異常症を示唆する所見は認めな
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表 2　Laboratory data of Case 1&2

血算 症例 1 症例 2 生化学 症例 1 症例 2

WBC（μL） 22,600 8.53 AST（IU/L） 37 32
Hb（g/dL） 12.0 12.0 ALT（IU/L） 14 14
Hct（%） 37.4 38.6 LD（IU/L） 288 220
PLT（万） 45.5 31.8 CK（IU/L） 71 58

AMY（IU/L） 90 69
血液ガス（静脈血） Na（mEq/L） 142 138
pH 7.253 7.279 K（mEq/L） 3.7 4.7
pCO2（mmHg） 33.7 24.7 Cl（mEq/L） 105 107
pO2（mmHg） 73.6 53 Ca（mg/dL） 10.2 10.6
cHCO3－（mmol/L） 14.4 11.6 Glu（mg/dL） 17 38
ABE（mmol/L） －11.5 －15 NH3（mg/dL） 51 35
cGlu（mg/dL） 15 51 TP（g/dL） 6.8 7.0

ALB（g/dL） 4.1 4.6
尿検査（糖負荷後） BUN（mg/dL） 23 19.5
蛋白 ＋/－ ＋/－ Cre（mg/dL） 0.29 0.26
糖 1＋ ― T-bil（mg/dL） 0.2 0.46
ケトン体 3＋ 3＋ CRP（mg/dL） 0.66 0.04
潜血 ― ― HbA1c 5.8 未測定

内分泌 症例 1 症例 2 症例 1 症例 2

乳酸（mg/dL） 8.6 11.4 ケトン体分画
ピルビン酸（mg/dL） 0.6 0.6 総ケトン体（μmol/L） 6,509 7,470
ACTH（pg/mL） 68.2 4.5 アセト酢酸（μmol/L） 1,481 1,687
コルチゾール（μg/mL） 46.7 25 3 ヒドロキシ酪酸（μmol/L） 5,028 5,783
インスリン（μU/mL） 1.5 2.3
遊離脂肪酸（mEq/L） 1.49 3.08 カルニチン分画

総カルニチン（μmol/L） 20.9 46.2
遊離カルニチン（μmol/L） 6.0 17.5
アシルカルニチン（μmol/L） 14.9 28.7

かった．頭部 CT・MRI，脳波検査も異常を認めなかっ
た．以上より偏食（特に肉類の摂取不足）によるカル
ニチン欠乏およびそれに伴う低血糖と診断した．入院
後，低血糖は認められず，レボカルニチンの補充を開
始後（50 mg/kg/日），退院とした．退院後は，自宅
での食事摂取不良時に自己血糖測定を行うよう指導
し，ピボキシル基含有抗菌薬の使用を控えるようかか
りつけ医に依頼した．今後は外来でカルニチン補充を
継続し，偏食の改善や筋肉量増加に合わせ，血中遊離
カルニチン値を指標として投与量を漸減する方針とし
た．
症例 2 4歳女児
主訴：食事摂取不良，嘔吐．
現病歴：入院前日から経口摂取不良，嘔吐が出現し
たため受診．血糖値 38 mg/dLのため精査加療目的で
入院とした．これまでに嘔吐，食事摂取不良で過去 4
回の入院歴があり，そのうち 3回は約 1カ月の間に集
中していた．今回が 5回目で，前回（4回目）の入院

から約 1カ月しか経過していなかった．
内服歴：なし．
既往歴：過去の入院時，いずれも血糖値 47～67 mg/

dLでありケトン性低血糖症と診断されている．
家族歴：兄が幼少期に食事摂取不良，嘔吐を繰り返
し，外来で輸液を受けていた．入院歴はなく精査は未
施行で中学入学後に改善した．
生活歴：偏食なし．食事を完食できないと落ち込
み，食が細くなる．
発達：異常なし．
入院時現症：体温 36.7℃，意識清明，身長 107.3 cm

（＋0.3 SD）体重 15.9 kg（－0.7 SD）Kaup指数 13.8．
血液・尿検査所見：表 2に示す．
入院後経過：入院時の検体では遊離カルニチン

17.5 μmol/Lと低値を示した．インスリンや乳酸，内
分泌関連の検査では異常を認めず，総ケトン体は
7,470 μmol/Lであった．代謝関連検査では先天代謝
異常症を示唆する異常所見を認めなかった．これらの
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表 3A　Summary of 2 our cases and 2 previously reported cases

症例 1
4 歳男児

症例 2
4 歳女児

既報① 10
3 歳男児

既報② 11
2 歳女児

食習慣，既往，家族歴 偏食（白米を好む，
肉の摂取量が少な
い）

食事摂取不良をきた
しやすい
兄：幼少期に同症状

発達障害
偏食（米飯とフラ
イドポテトのみ摂
取）

自閉スペクトラム症
食物アレルギー（鶏
卵・乳），偏食（炭
水化物，根菜の煮物
のみ摂取）

体格（Kaup 指数） 16.1 13.8 13.6 17.47

入院時血糖（mg/dL） 15 38 9 12

入院時遊離カルニチン
（μmol/L）

6.0 17.5 28.3 16.3

レボカルニチン補充量
（mg/kg/day）

27.5 38.4 34 60

その他の治療・指導 自己血糖測定
ピポキシル基含有
抗菌薬を控える

自己血糖測定
五苓散

VitA，VitD 補充 ビオチン，VitB1・
B6・B12 補充

補充後遊離カルニチン
（μmol/L）

52.8（補充 7日後） 55.7（補充 13 日後） 71.2（補充1カ月後） 45.4（補充 1カ月後）

退院後の経過 低血糖なし
偏食は改善

重症低血糖なし
活気・活動性改善
時に食事摂取不良あ
り

偏食の改善は困難
不足する栄養素を
食事に添加

4歳時，徐々に偏食
改善
低身長の改善

結果より，カルニチン欠乏による低血糖と診断した．
本症例では食事に対する拒否感からくる食事摂取不良
がカルニチン欠乏症を引き起こした原因であると考え
られた．入院中からレボカルニチン補充を開始し（25
mg/kg/日），その後嘔吐や低血糖による入院はして
いない．また，発達評価のため 5歳 6カ月時に田中ビ
ネー知能検査 Vを施行し，生活年齢 5歳 6カ月，基
底年齢 5歳，精神年齢 6歳，IQ＝118であった．今後
は発達および成長に応じてレボカルニチン投与量を調
整する方針である．

考 察

偏食からカルニチン欠乏およびそれに伴う重症低血
糖をきたした症例報告はこれまで 2例存在し，いずれ
も神経発達症に伴う重度の偏食によるものであり8,9，
自験例のように神経発達症の既往のない，食事摂取不
良や偏食によるカルニチン欠乏症の報告はまれである
ことが示唆された．
一方，軽度の神経発達症は 4歳時点でははっきりし
ないことも多い．外来では偏食の経過やこだわり，感
覚過敏の有無などに注意して診察し，気になる場合は
発達検査によるフォローを行うことが望ましいと考え
ている．既報の 2例と今回の 2症例を比較したものを
表 3Aに示す．今回の 2症例ではカルニチン欠乏の合

併症と考えられる肝腫大や心筋症を疑う CK上昇・不
整脈は認めなかった．また，偏食の児ではカルニチン
以外の栄養素も欠乏していることが多く，特に重度の
偏食を伴う自閉スペクトラム症児ではビタミンやカル
シウムの頻度が高いとされる10―13．今回の症例と既報
における他の栄養素の測定値を表 3Bに示す．既報で
は重度の偏食に伴い種々の栄養障害を合併していた．
われわれの経験した 2症例は偏食の程度が軽度であり
カルニチンのみが欠乏していた．このことから，軽度
の偏食においてもカルニチン欠乏が生じる可能性が示
唆された．
今回経験した 2症例は男児と女児であった．偏食に
よる二次性カルニチン欠乏症の性差に関して考察がな
された既報は検索した範囲ではみつからなかった．治
療に関してはカルニチン欠乏の診断・治療指針 2018
に従いカルニチン補充および低血糖が疑われる際の自
己血糖測定を行った1．カルニチンは体内で生合成さ
れ，食品に多く含まれることから安全性は高いと考え
られている12が，代謝産物による魚臭症や，膵炎，動
脈硬化を起こす可能性がある13,14．そこで，レボカル
ニチン投与中は定期検査を行い過剰の有無を確認する
ことが望ましい．
今回の症例で施行した酵素サイクリング法による血
中カルニチン 2分画検査は保険診療として実施可能で
あるが，疾患や測定頻度の適応は明確に定められてい
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表 3B　Nutrient data of 2 our cases and 2 previously reported cases

症例 1 症例 2 既報① 既報②

VitA（ng/mL） 未測定 未測定 5以下↓ 記載なし
VitB1（ng/mL） 37.9 35.8 記載なし 2.3 ↓
VitB 12（pg/mL） 357 452 記載なし 64 ↓
葉酸（ng/mL） 10.2 10.8 記載なし 5.3 ↓
25OHVitD（ng/mL） 29.1 未測定 4.7 ↓ 4.7 ↓
血清銅（μg/dL） 111 167 記載なし 94
血清亜鉛（μg/dL） 63 ↓ 79 58 ↓ 61 ↓
血清 Ca（mg/dL） 10.2 10.6 8.7 8.3

る15．一方，カルニチン欠乏症の診断・治療指針 2018
に「血清カルニチン測定の保険適応の拡大が望まれる」
とあるように，実臨床では定期的な血清カルニチン値
のフォローが必要と思われる1．症例 1，2ともにカル
ニチン補充開始後低血糖発作は消失し，副作用も認め
ていない．今回の症例のように基礎疾患のない小児で
も偏食，食事摂取不良によるカルニチン欠乏をきたし
た際は，栄養指導や自己血糖測定に加えカルニチン補
充を検討することが望ましいと考えられる．

結 語

基礎疾患のない小児でカルニチン欠乏による低血糖
をきたした 2症例を経験した．偏食や食事摂取不良の
症例で，重症低血糖または低血糖を伴う嘔吐を繰り返
す場合は二次性カルニチン欠乏を疑いレボカルニチン
補充を検討することが望ましい．

本症例の論文作成の使用に関して保護者に口頭で説明
し書面による同意を得て，その旨をカルテに記載した．
Conflict of Interest：開示すべき利益相反はなし．
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