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乳幼児特発性僧帽弁腱索断裂とは、生来健康である乳児が数日の感冒様症状に引き続き、突
然の重度の僧帽弁閉鎖不全により急速に呼吸循環不全に陥る疾患である 1)-7)。本疾患は原
因が不明で、過去の報告例のほとんどが日本人乳児であるという特徴をもつ 6)。発症早期に
的確に診断され、専門施設で適切な外科治療がなされないと、急性左心不全により短期間に
死に至ることもある。また外科手術により救命し得た場合も、人工弁置換術を余儀なくされ
たり、神経学的後遺症を残すなど、子どもたちの生涯にわたる重篤な続発症をきたすことが
多い。しかしながら、本疾患は国内外の小児科の教科書に独立した疾患として記載されてお
らず、患者家族のみならず、多くの一般小児科医も本疾患の存在を認識していないのが現状
である。また本疾患は急激に発症するため胸部 X線写真で心拡大が明らかでないことが多く、
急性左心不全による肺うっ血を肺炎像と見間違うことも希ではない。本疾患には数多くの臨
床的特徴がみられるので、その情報を広く全国の小児科医が認識することで、早期診断と早
期治療が可能となり、死亡例や重篤な合併症を減らすことができると考えられる。 

 
A. 研究目的 
生来健康である乳児に、数日の感冒様症
状に引き続き突然に僧帽弁の腱索が断
裂し、急速に呼吸循環不全に陥る疾患が
存在する。本疾患はこれまで原因が不明
で、過去の報告例のほとんどが日本人の
乳児であるという特徴をもつ。発症早期
に的確に診断され、専門施設で適切な外
科治療がなされないと、急性左心不全に
より短期間に死に至る。また外科手術に
より救命し得た場合も、機械弁置換術を
余儀なくされることや、神経学的後遺症
を残すなど、子どもたちの生涯にわたる

重篤な続発症をきたすことがある。しか
しながら、本疾患は国内外の小児科の教
科書に独立した疾患として記載されて
おらず、患者家族のみならず多くの小児
科医も本疾患の存在を認識していない
のが現状である。またその急激な臨床経
過の特徴から、過去の死亡例の中には
「乳児突然死症候群」と診断され統計処
理された可能性があり、実際の発症はさ
らに多いと考えられる。  
 僧帽弁腱索が断裂する原因として、ウ
イルス感染、母体から移行した血中自己
抗体（シェーグレン SSA 抗体）、川崎病
回復期などが報告されており、何らかの



 

感染症や免疫異常が引き金となる可能
性が考えられるが、
明である。また最近数年間、
の症例報告が増加しており、早期の実態
調査、早期発見の啓蒙、診断治療方針の
確立が急務である。
 本疾患の全国実態調査により、発症頻
度、発症状況、危険因子などが明らかに
なり、診断基準や
インが確立させる。情報を広く全国
び世界
期診断や早期治療が可能になり、死亡例
や重篤な合併症を大きく減らすこと
目的とする
 

図 1：僧帽弁腱索断裂の症例提示
 
B. 研究方法
 我々は平成
事業「乳児特発性僧帽弁腱索断裂の病因
と診断治療の確立に向けた研究」により、
全国主要小児科施設にアンケート調査を
行ってきたが、今回はそれを更に発展さ
せ、過去
細な臨床経過をまとめた。この調査の結
果、本疾患は、川崎病、ウイルス感染、
弁粘液変成、母親由来の自己抗体など複
数の要因により発症する可能性が示唆さ
れており、短期間に診断治療指針を確立
することが困難であり、現在も継続して
原因調査を継続して行っているため、現
時点でのガイドラインの発表に至ってい
ない。
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 今回および今後の研究では、調査研究を
さらに発展させて詳細な疫学データを収
集するとともに、今後新たな症例が発症
した際に患者の詳細な臨床症状、患者か
らの新鮮血清および弁や腱索組織を凍結
収集し、免疫組織学的診断、ウイルス分
離、分子生化学的診断を実施することに
より、病因と腱索断裂のメカニズムの解
明に向けた研究を実施し、病因に基づい
た新しい内科的治療法の導入および的確
な外科的治療法の時期と方法に関する前
向き研究を行う。
 
（倫理面への配慮）
本研究における患者情報や血液および
織の収集に関しては、各医療機関の倫理
委員会の承認を得ることを原則とする。
病名や病歴情報の収集は、対象患者もし
くは代諾者の承諾が得られた場合にのみ
行うこととする。研究では患者の人権に
十分に配慮し、病歴、検査所見などの臨
床データ、血液や摘出組織などのサンプ
ルは、検査実施者には匿名化番号で通知
し、提供者のいかなる個人情報も漏出し
ないように細心の注意を払う。またこれ
らの病歴やサンプルは、国立循環器病研
究センターにおいて施錠した状態で厳重
に管理する。研究結果や成果を学会発表
する際には、個人が特定できない配慮を
行い、
た共同研究機関に
場合は、匿名化サンプル番号を用いて情
報の提供を行う。情報をパソコンで管理
する際には、ネットワークから隔絶され
た状態で管理する。
 
C. 
突然に僧帽弁腱索が断裂する原因として、
ウイルス感染による弁および腱索の炎症、
母体から移行した心筋心内膜に傷害をき
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V. 診断・鑑
基礎疾患のない
の感冒要症状に引き続き、突然の多呼吸、
陥没呼吸、顔面蒼白、ショック症状がみ
られ、聴診で収縮期の逆流性心雑音が聴
取された場合、本疾患を疑う。断層心エ
コーにより診断がつき次第、可及的に乳
児の僧帽弁形成または僧帽弁置換術が行
える小児病院もしくは専門施設に紹介す
る。 
 急速な左心不全のために心拡大が顕著
でないことが多く、心疾患として認識さ
れないことがあり、また上気道炎症状の
あとに左心不全による肺うっ血をきたす
ため、肺炎と初期診断する可能性がある
ので注意を要する。川崎病
院後間もなく、心雑音を伴った急性呼吸
循環不全が発症したら本疾患を疑う。ま
れにリウマチ、マルファン症候群、鈍的
外傷でも同様な腱策断裂が報告されてい
るが、これらでは一般に年長児に発症す
る。 
 
VI. 治療：
 診断がつけばまず呼吸循環動態の改善
に努める。呼吸困難が強く血液ガス所見
でアシドーシスや乳酸値の上昇が見られ
る場合は、挿管人工呼吸管理、アシドー
シスの補正、強心薬の持続静脈投与、動
脈ラインおよび中心静脈ラインの確保に
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れにリウマチ、マルファン症候群、鈍的
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陥没呼吸、顔面蒼白、ショック症状がみ
られ、聴診で収縮期の逆流性心雑音が聴
取された場合、本疾患を疑う。断層心エ
コーにより診断がつき次第、可及的に乳
児の僧帽弁形成または僧帽弁置換術が行
える小児病院もしくは専門施設に紹介す
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でないことが多く、心疾患として認識さ
れないことがあり、また上気道炎症状の
あとに左心不全による肺うっ血をきたす
ため、肺炎と初期診断する可能性がある
ので注意を要する。川崎病の回復期や退
院後間もなく、心雑音を伴った急性呼吸
循環不全が発症したら本疾患を疑う。ま
れにリウマチ、マルファン症候群、鈍的
外傷でも同様な腱策断裂が報告されてい
るが、これらでは一般に年長児に発症す

診断がつけばまず呼吸循環動態の改善
に努める。呼吸困難が強く血液ガス所見
でアシドーシスや乳酸値の上昇が見られ
る場合は、挿管人工呼吸管理、アシドー
シスの補正、強心薬の持続静脈投与、動
脈ラインおよび中心静脈ラインの確保に
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の感冒要症状に引き続き、突然の多呼吸、
陥没呼吸、顔面蒼白、ショック症状がみ
られ、聴診で収縮期の逆流性心雑音が聴
取された場合、本疾患を疑う。断層心エ
コーにより診断がつき次第、可及的に乳
児の僧帽弁形成または僧帽弁置換術が行
える小児病院もしくは専門施設に紹介す

急速な左心不全のために心拡大が顕著
でないことが多く、心疾患として認識さ
れないことがあり、また上気道炎症状の
あとに左心不全による肺うっ血をきたす
ため、肺炎と初期診断する可能性がある

の回復期や退
院後間もなく、心雑音を伴った急性呼吸
循環不全が発症したら本疾患を疑う。ま
れにリウマチ、マルファン症候群、鈍的
外傷でも同様な腱策断裂が報告されてい
るが、これらでは一般に年長児に発症す

診断がつけばまず呼吸循環動態の改善
に努める。呼吸困難が強く血液ガス所見
でアシドーシスや乳酸値の上昇が見られ
る場合は、挿管人工呼吸管理、アシドー
シスの補正、強心薬の持続静脈投与、動
脈ラインおよび中心静脈ラインの確保に

よる集中治療管理を行う。末梢血管拡張
薬は理論的に有効であるが、血圧が維持
できない
持された軽〜中等症例において動脈圧を
モニターして注意深く投与する。これら
の管理によっても循環動態が維持できな
い場合、もしくは入院時より大量の僧帽
弁閉鎖不全により重度のショック状態お
よび挿管人工呼吸管理にても対応が困難
な呼吸不全で搬送された症例では、時期
を逃さず外科手術に踏み切る。
 手術は一般に人工腱索を用いた僧帽弁
腱索形成術を行う。僧帽弁輪が拡大した
症例では弁輪縫縮術も併用する。ただし
複数の腱索が断裂した症例や、断裂が前
尖と後尖の広範囲にわたり人工腱索では
修復不可能と判断される
置換術を行う。好発年齢である生後
ヶ月の乳児では、通常
入する。
 本疾患がウイルス感染を主体とした弁
および腱索の炎症性疾患であると考えら
れること、また日本人に多く一部では川
崎病や
機序による弁
られることから、免疫グロブリンや抗炎
症薬などにより病像の進展予防や形成術
後の再発予防に役立つ可能性が示唆され
るが、現時点でのエビデンスはない。今
後症例を蓄積することによりこれらの問
題を解決する必要がある。
 
VII.
  過去
人工弁置換症例が
来健康な乳児に発症する急性疾患として
見逃すことのできない疾患である。原因
として前述のように、ウイルス感染、川
崎病、母体由来の抗
られるが、詳細は不明であり、早急な検
討が必要である。我々は今後も厚生労働
科学研究により、病院と治療法に関する
全国的な前向き研究を実施予定である。
外科的治療として人工腱索による弁下組
織の修復が功を奏すると心不全症状が軽
快して比較的予後良好であるが、人工弁
置換例ではワーファリンの内服や再弁
換など長期的な経過観察と治療が必要と
なる。

よる集中治療管理を行う。末梢血管拡張
薬は理論的に有効であるが、血圧が維持
できない症例では使用を控え、血圧が維
持された軽〜中等症例において動脈圧を
モニターして注意深く投与する。これら
の管理によっても循環動態が維持できな
い場合、もしくは入院時より大量の僧帽
弁閉鎖不全により重度のショック状態お
よび挿管人工呼吸管理にても対応が困難
な呼吸不全で搬送された症例では、時期
を逃さず外科手術に踏み切る。

手術は一般に人工腱索を用いた僧帽弁
腱索形成術を行う。僧帽弁輪が拡大した
症例では弁輪縫縮術も併用する。ただし
複数の腱索が断裂した症例や、断裂が前
尖と後尖の広範囲にわたり人工腱索では
修復不可能と判断される
置換術を行う。好発年齢である生後
ヶ月の乳児では、通常
入する。 

本疾患がウイルス感染を主体とした弁
および腱索の炎症性疾患であると考えら
れること、また日本人に多く一部では川
崎病や SSA 抗体陽性例のように免疫学的
機序による弁
られることから、免疫グロブリンや抗炎
症薬などにより病像の進展予防や形成術
後の再発予防に役立つ可能性が示唆され
るが、現時点でのエビデンスはない。今
後症例を蓄積することによりこれらの問
題を解決する必要がある。
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られるが、詳細は不明であり、早急な検
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快して比較的予後良好であるが、人工弁
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薬は理論的に有効であるが、血圧が維持

症例では使用を控え、血圧が維
持された軽〜中等症例において動脈圧を
モニターして注意深く投与する。これら
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よび挿管人工呼吸管理にても対応が困難
な呼吸不全で搬送された症例では、時期
を逃さず外科手術に踏み切る。

手術は一般に人工腱索を用いた僧帽弁
腱索形成術を行う。僧帽弁輪が拡大した
症例では弁輪縫縮術も併用する。ただし
複数の腱索が断裂した症例や、断裂が前
尖と後尖の広範囲にわたり人工腱索では
修復不可能と判断される
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3) 
本疾患は、生後
るが、自己抗体陽性例、先行感染の見ら
れる症例、川崎病経過中の症例などが報
告されていることから、腱索断裂を引き
起こす病因は単一ではないと考えられる。
しかしながら、腱索に元々何らかの異常
があるのか（粘液様変性）、また何らかの
炎症が起こり脆弱化するのかに関して、
細胞分子生物学的メカニズムを解明すれ
ば、病初期にガンマグロブリン大量療法
やステロイド剤の投与を行い、炎症もし
くは免疫反応を抑制することにより腱索
破壊の
内科的治療法の開発につながる可能性が
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に突然発症する本疾患を、重篤な合併症
を残すことなく的確に診断治療すること
は、少子化が進む現在、国民全体の保健・
医療・福祉の向上に大きくつながる。 

また現時点では日本人乳児の発症が報
告されているが、アジアや欧米での発症
の可能性も十分考えられる。英文論文を

に今回の

ヶ月の乳児に好発す
るが、自己抗体陽性例、先行感染の見ら
れる症例、川崎病経過中の症例などが報
告されていることから、腱索断裂を引き
起こす病因は単一ではないと考えられる。
しかしながら、腱索に元々何らかの異常
があるのか（粘液様変性）、また何らかの
炎症が起こり脆弱化するのかに関して、
細胞分子生物学的メカニズムを解明すれ
ば、病初期にガンマグロブリン大量療法
やステロイド剤の投与を行い、炎症もし
くは免疫反応を抑制することにより腱索

進行を妨げることのできる新しい
内科的治療法の開発につながる可能性が
ある。また現在行われている腱索修復に
関する外科治療法も一定ではなく、今回
の前向き研究により、手術法に基づく術
後成績の分析を行い、手術法の標準化を

本研究は、本来健康な乳児が突然に死
亡したり、人工弁置換を余儀なくされた
り、重篤な中枢神経合併症をきたすこと
のないようにするための、有効かつ不可



 

欠な臨床基礎研究である。 
 
E. 結論 
乳児特発性僧帽弁腱索断裂は、生来健

康な生後４〜６ヶ月の乳児に好発し、数
日の感冒様症状に引き続いて突然の呼吸
循環不全で発症する疾患である。本疾患
の初期には心拡大は目立たず、肺うっ血
像を肺炎像と見間違うことがあるので注
意が必要である。断層心エコーで診断が
可能であり、診断がつき次第、乳児の心
臓外科手術が可能な小児循環器専門施設
に紹介する。適切な診断と外科治療が実
施されると救命は可能だが、死亡例や人
工弁置換例も多数存在し、生来健全な乳
児に発症する急性疾患として看過できな
い疾患である。本疾患は小児科の教科書
に独立した疾患として記載されておらず、
多くの小児科医が本疾患の存在を認識し
ていないのも問題である。臨床的特徴を
広く全国の小児科医が認識することで、
死亡例や重篤な合併症を起こさないよう
努力する必要がある。 
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