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研究要旨 

【目的】心筋症患児データを収集し、健常児データとの対比から、現在まで存在しなかった小児期

心筋症の抽出基準/診断基準を作成し、遺伝学的検査を含めた患児情報から診療ガイドラインを作成

する。本稿の目的は小児期心筋症患児の臨床症状を学校心臓検診 (心検) 抽出群と心検以外抽出群

（症状受診群、家族検診群、その他群）との比較検討を行うこと。【対象と方法】一次調査で収集し

た心筋症患児 386 例の報告に対し二次調査を行い、下記情報を収集した；心筋症名、性、生年月、

初診年月、最終年月、基礎疾患、合併症、発見の契機、家族歴、身体所見、症状、薬物療法（薬剤

名および使用量）、非薬物療法、遺伝学的検査、安静時心電図所見、心エコー検査所見、および予後。

【結果】全国 13 施設から 318 名 {肥大型心筋症 (HCM) 109 例、拡張型心筋症 (DCM) 79 例、心筋

緻密化障害 (LVNC) 104 例、拘束型心筋症 (RCM) 14 例、不整脈原性右室心筋症 (ARVC) 12 例} の

報告があった。心検で抽出される率は HCM、LVNC の頻度が高く、それぞれ 49.5%、 42.3%であっ

た。DCM は症状出現により受診しており、心検での抽出率は 10.1％と低値であった。学校心臓検診

で抽出されることの多い HCM において、心検受診群と心検以外受診群間の観察期間、薬物療法の

有無に有意差を認めなかった。心検受診群、心検以外受診群とも死亡、脳死、脳機能カテゴリーの

悪い例等があり、予後不良の例が多く存在した。【結論】疾患により心検で抽出される頻度は異なっ

ており、HCM 50%、DCM 10%、LVNC 42%、RCM 43%、ARVC 75%であった。DCM を除く HCM、

LVNC、RCM、ARVC では心検時の抽出基準および診断基準作成が重要な位置を占めると考えられ

た。一方で、現時点では HCM については心検でスクリーニングされても予後は改善されていなか

った。早期診断、早期介入の必要があると考えられた。 
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A. 研究目的 

 2004-2009 年に行われた調査においては、日

本の 7-15 歳の学童の院外心停止 Out-of-hospital 

cardiac arrest (OHCA) 58 例のうち心筋症が 16例 

(28%) を占めている 1)。消防庁データによると、

2012 年の小・中・高校生にあたる 6～17 歳の心

原性の院外心停止例 165 例のうち 117 例が死亡

している。心筋症が 28％占めると仮定すると、

毎年 46 例の OHCA、33 例の死亡が起きている

ことになる。日本には学校心臓検診（心検）が

あり 2)、抽出/診断基準、診療ガイドラインが整

備されれば心筋症の心臓突然死予防も可能と考

えられる。 

現在の小児期心筋症の診断は成人の基準に準

拠している 3)。小児基準として健常小児の心臓

超音波所見の SD-score >2 が提唱された 4)が 10

万人あたり 2500 人抽出される。日本の学校心臓

検診における肥大型心筋症の頻度は中学生で数

万人に 1 人程度と予測されている。抽出には

evidence に基づいた適切な値が必要である。本

研究の目的は、多数例の健常児と心筋症患児の

心電図・心臓超音波データに基づいた小児期心

筋症の診断基準、遺伝学的検査を反映した診療

ガイドラインの作成を世界に先駆けて作ること

にある。 

 本研究においては、昨年までに行った一次

調査に基づき、二次調査を行った。臨床症状、

心電図所見、心臓超音波所見を収集し、健常児

との比較を行い、心臓検診における抽出基準、

診断基準を作成することにある。心電図所見、

心臓超音波所見については現在も収集中である。

本稿においては小児期心筋症の臨床像を心検抽

出群とその他の群を比較検討した。 

 

B. 研究方法 

昨年度の一次調査で全国 16 施設から心筋症

患児 386 例の報告があった。二次調査を行い、

下記情報を収集した。 

1. 心筋症名、基礎疾患の有無、合併症の有無、

新規に付与された施設内番号、生年月、診

断年月、最終受診年月、 

2. 発見の契機 (心検、症状受診、家族検診、そ

の他) 

3. 家族歴（心筋症、突然死、心疾患の家族歴の

有無とその内容） 

4. 身体所見 (初診時、現在の身長、体重、心拍

数、血圧)  

5. 症状の有無と内容 

6. 薬物療法の有無 (薬物名と服用量) 

7. 非薬物療法の有無 

8. 遺伝学的検査の有無と結果 

9. 安静時心電図所見（初診時、小学 1 年、中学

1 年、高校 1 年時） 

10. 心エコー検査所見（初診時、小学 1 年、中

学 1 年、高校 1 年時） 

11. 予後 (死亡、心移植、心停止の有無、心停

止があった場合、脳機能カテゴリーの記載) 

 

脳機能カテゴリー (Cerebral Performance 

Categories; CPC) は下記の通り消防庁の記載方

式に準じた。 

1) CPC1: 機能良好意識は清明、普通の生活がで

き、労働が可能である。障害があるが軽度の

構音障害、脳神経障害、不完全麻痺などの軽

い神経障害あるいは精神障害まで 

2) CPC2: 中等度障害意識あり。保護された状況

でパートタイムの仕事ができ、介助なしに着

替え、旅行、炊事などの日常生活ができる。

片麻痺、痙攣失調、構音障害、嚥下障害、記

銘力障害、精神障害など 

3) CPC3: 高度障害意識あり。脳の障害により、

日常生活に介助を必要とする。少なくとも認

識力は低下している。高度な記銘力障害や痴

呆、Looked症候群のように目でのみ意思表示

ができるなど 

4) CPC4: 昏睡昏睡、植物状態。意識レベルは低

下、認識力欠如、周囲との会話や精神的交流

も欠如 

5) CPC5: 死亡、若しくは脳死 
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（倫理面への配慮） 

本研究は全て書面をもって説明を行い、同意

を得た場合のみ行った。また、各研究施設の倫

理委員会で許可を得た場合のみ行った。得られ

たいかなる個人情報も秘密が厳守されることが

保証されている。本研究は「ヒトゲノム・遺伝

子解析研究に関する倫理指針」（平成 25 年文部

科学省・厚生労働省・経済産業省告示第 1 号）、

「人を対象とする医学系研究に関する倫理指

針」（平成 26 年 12 月 22 日告示、文部科学省・

厚生労働省）を遵守して行なった。 

 

C. 研究結果 

全国 13 施設から 321 名の報告があった。うち

初診時 20歳を超えていた 3名を除く 318名につ

いて解析した。 

1. 各疾患の初診時年齢と診断の契機 

 2017 年 4 月現在までに肥大型心筋症 (HCM) 

109 例、拡張型心筋症 (DCM) 79 例、心筋緻密

化障害 (LVNC) 104 例、拘束型心筋症 (RCM) 14

例、不整脈原性右室心筋症 (ARVC) 12 例の報告

があった。各疾患の年齢分布を図 1～図 5 に示

した。これらのうち、心検で抽出されたのは

HCM 49.5%、DCM 10.1%、LVNC 42.3%、RCM 

42.9%、ARVC 75.0%であった。 

 基礎疾患を認めたものは HCM 28 例、DCM 16

例、LVNC 9 例、RCM 1 例であった。基礎疾患

名では Noonan 症候群が最も多く 15 例、

myopathy 12 例 (muscular dystrophy 8 例、

congenital myopathy 4 例) 等であった。 

2. 観察期間 

 各疾患の経過観察期間は下記のとおりであり、

心検群、心検以外群で有意差を認めなかった。 

 

表 1 各疾患での経過観察期間 

---------------------------------------------------------------

          心検群       心検以外群 

    --------------------  ------------------P 値 

疾患名 n 期間(年) n 期間(年) 

---------------------------------------------------------------

HCM 49 8.8±6.8 46 11.1±8.0 0.13 

DCM 6 6.1±3.3 54 7.3±6.6 0.66 

LVNC 43 5.9±4.5 57 7.3±5.1 0.17 

RCM 6 4.0±3.4 8 8.5±13.4 0.45 

ARVC 8 6.6±7.1 3 4.3±2.5 0.61 

--------------------------------------------------------------- 

計 112 7.1±5.8 168 8.4±7.1 0.14 

--------------------------------------------------------------- 

 

3. 薬物療法 

DCM、LVNC、ARVC については他稿で述べ

られえているので HCM を中心に記載する。 

 薬物療法は HCM 109 例中 62 例 (57％) に行

われれていた。投与されていた薬剤は β 遮断剤

50 例、ARB 4 例、ACEI 7 例であった。β 遮断剤

のうち Carvedilol の使用量を心検群、心検以外

群で比較すると、心検群 (15 例) 0.25±0.22 

mg/kg/day、心検以外群 (5 例) 0.32±0.44 

mg/kg/day と有意差を認めなかった。 

propranololは心検群 (3例) 1.42±0.49 mg/kg/day、

心検以外群 (9 例) 5.50±5.39 mg/kg/day と心検以

外群の使用量が多かったが、少数例のため有意

差を認めなかった。 

4. 非薬物療法 

 Myectomy 3 例、除細動器植込術 2 例、

Myectomy＋除細動器植込術 1 例、Myectomy＋

僧房弁置換術 1 例、Konno 手術＋ペースメーカ

ー植込術 1 例、不整脈に対するカテーテルアブ

レーション 2 例であった。 

 拡張相に移行した HCM においては心臓同期

療法 1 例、心臓同期療法＋除細動器植込術 2

例、補助人工心臓 2 例であった。 

5. 遺伝学的検査 

 遺伝学的検査はHCM 23/109 (21%)、DCM 3/79 

(4%)、LVNC 15/23 (65%)、RCM 3/14 (21%)、

ARVC 9/12 (75%) に行われていた。変異が確認

されたのは HCM 14/23 (61%)、DCM 2/3 (67%)、

LVNC 8/15 (53%)、RCM 2/3 (67%)、ARVC 8/9 

(89%) であった。 

6. 予後 

 HCM の予後を、拡張相に移行した 4 例、予後
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未記入例 10 例を除いた 95 例で検討した。Event

は死亡または院外心停止とした。心検群、心検

以外群に分類し、死亡/院外心停止の有無につい

て両群間で差を認めなかった。 

 

表 2 HCM の予後 

---------------------------------------------------------------

 死亡 脳死 CPC1-4 Event (-) 計 

---------------------------------------------------------------

心検群 1 2 1 42 46 

心検以外 0 1 5 43 49 

--------------------------------------------------------------- 

CPC; Cerebral performance category. CPC 1-4 の

詳細については研究の方法の項を参照。 

Event(-); Event (死亡または院外心停止) free 例。 

 

D. 考察 

 小児期心筋症の臨床症状について検討した。

心検で抽出されたのは HCM 49.5%、DCM 10.1%、

LVNC 42.3%、RCM 42.9%、ARVC 75.0%であり、

DCM 以外は心検により診断される心筋症が増

加していることが示唆された。また経過観察期

間も心検群と非心検群間で差がなく、長期間観

察されていることがわかった。一方、症例数が

多い HCM においては心検群と非心検群間で重

大な予後である死亡または院外心停止の頻度に

差がなく、心検抽出が予後改善に結びついてい

なかった。 

日本には小学 1 年、中学 1 年、高校 1 年の全

児童生徒を対象とした心検があり、QT 延長症

候群等の不整脈疾患では症状出現以前に診断さ

れ、適切な指導を受けることによって予後改善

に寄与していることが報告されている 5)。小児

期心筋症を早期に抽出/診断できる基準があり、

また適切な生活指導や適切な治療も早期に導入

できれば心臓突然死や心肺停止による脳機能障

害を予防できると考えられる。 

 

E. 結論 

 疾患により心検で抽出される頻度は異なって

おり、HCM 50%、DCM 10%、LVNC 42%、RCM 

43%、ARVC 75%であった。DCM を除く HCM、

LVNC、RCM、ARVC では心検時の抽出基準お

よび診断基準作成が重要な位置を占めると考え

られる。一方で、現時点では心検でスクリーニ

ングされても、予後は改善されていなかった。

早期診断、早期介入の必要があると考えられた。 
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17.堀米仁志．『学校心臓検診のガイドライン』の解

説：先天性心疾患の管理基準．第 52 回日本小児
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SP21-5 A Novel KCNQ1 Missense Mutation 

Identified in a Patient with Juvenile-Onset Atrial 

Fibrillation Causes Constitutively Open Iks Channels. 

第 63 回日本不整脈心電学会学術集会 
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環器学会関東甲信越地方会、東京、2017.2.4 

74. Yasuhara J, Kumamoto T, Kojima T, (他 3 名), 

Sumitomo N: Predictors of early postoperative 
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Japanese Heart Association 2017, 金沢、2017.3.17 

75. 小林俊樹、葭葉茂樹、小島拓朗、(他 4 名)、住友
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HLHS 症例での Nightmare、第 27 回日本 Pediatric 

Interventional Cardiology 学会、広島、2016.1.28 
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ト留置、第 27 回日本 Pediatric Interventional 

Cardiology 学会、広島、2016.1.30 



70 
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81. 住友直方：特別講演、胎児、新生児の不整脈、第

32 回山形不整脈研究会、山形、2016.6.17 
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回新潟循環器談話会、新潟、2016.7.2 
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救命しえた新生児例、第 52 回日本小児循環器学

会、東京、2016.7.6 

86. 住友直方：ミニシンポジウム 2 学校心臓検診ガイ

ドラインの解説、日本の学校心臓検診の現状と問
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第 52 回日本小児循環器学会、東京、2016.7.7 
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直方：APCA コイル塞栓術におけるコイル数削減

の試み、第 52 回日本小児循環器学会、東京、

2016.7.7 

89. 戸田紘一、小林俊樹、小島拓郎、葭葉茂樹、住友
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ンポナーデ症例の検討、第 52 回日本小児循環器

学会、東京、2016.7.7 
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東京、2016.7.7 
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ー、第 52 回日本小児循環器学会、東京、2016.7.8 

93. 住友直方：特別講演、小児の遺伝性不整脈、第 25

回大分心電図研究会、大分、2016.7.29 
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直方：海外出生で治療が遅れ肺高血圧を呈したが、
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95. 住友直方：特別講演、小児の不整脈、第 21 回桜

越会、川越、2016.9.8 

96. 葭葉茂樹、小林俊樹、戸田紘一、(他 2 名)、住友

直方：フォンタン手術後胸水に対する対肺動脈側

副血行路コイル塞栓術−胸腔ドレーン早期拔去に

向けての治療戦略−、第 22 回東京循環器小児科治

療 Agora、東京, 2016.9.10 

97. 戸田紘一、小林俊樹、小柳喬幸、(他 2 名)、住友

直方：Occlutech®閉鎖栓による経皮的心房中隔欠

損閉鎖術、第 165回日本小児科学会埼玉地方会、

埼玉、2016.9.24 

98. 戸田紘一、飛田和えりか、小柳喬幸、(他 8 名)、

住友直方:シンポジウム II「アミオダロンの役割

と今後の展望」先天性心疾患術後不整脈に対す

るアミオダロンの有効性、第 21 回アミオダロン

研究会、東京、2016.910.1 

99. 戸田紘一、飛田和えりか、小柳喬幸、(他 8 名)、

住友直方：先天性心疾患術後不整脈に対する静

注アミオダロンの有効性、安全性に関する検討、

第 21 回アミオダロン研究会、東京、2016.10.1 

100. 小柳喬幸、戸田紘一、小島拓朗、(他 2 名)、住友

直方：当院で経験した拡張型心筋症の乳幼児例、

第 25 回日本小児心筋疾患学会、東京、2016.10.8 

101. 住友直方: 特別講演、CPVT の最近の話題、遺伝

性不整脈と心疾患、第 29 回九州小児不整脈研究

会、佐賀、2016.10.30 

102. 住友直方：特別講演、学校心臓検診と小児不整

脈、第 26 回茨城県小児循環器研究会、筑波、茨

城、2016.11.2 
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103. 戸田紘一、森 仁、小柳 喬幸、(他 3 名)、住友

直方：繰り返す悪心・嘔吐で発見された心室頻

拍の１例、埼玉循環器談話会、川越、2016.11.5 

104. 住友直方：シンポジウム 14 小児の内科的スポ

ーツ障害、心臓突然死、不整脈、第 27 回日本臨

床スポーツ医学会、幕張、千葉、2016.11.6 

105. 森 仁、住友直方、戸田紘一、他：房室結節リ
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する房室回帰頻拍を合併した小児例、第 21 回日

本小児心電学会、名古屋、2016.11.19 

106. 森 仁、住友直方、戸田紘一、他：房室結節リ
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107. Nishii A, Makita N, et al. Conditional knockout mice 

recapitulated two families with congenital AV block 

and sick sinus syndrome with a novel connexin 45 

mutation. 第 80 回日本循環器学会学術集会、

2016/03/18、仙台市、仙台市民会館. 

108. Takahashi K, Makita N, et al. Utility of QT dynamics 
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G. 知的財産権の出願・登録状況 

1. 特許取得    なし 

2. 実用新案登録  なし 

3. その他     なし 
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表 1 心筋症患児数（二次調査） 

------------------------------------------------------------------------------------------------------------ 

施設名 地域 HCM  DCM LVNC  RCM ARVC  計 

------------------------------------------------------------------------------------------------------------ 

A 茨城 25  11 2  0 0  38 

B 岐阜 3  8 44  1 2  58 

C 滋賀 0  0 0  0 9  9 

D 千葉 8  2 12  1 0  23 

E 東京 21  10 7  3 1  42 

F 埼玉 2  5 4  0 0  11 

G 石川 6  3 0  0 0  9 

H 富山 0  0 16  0 0  16 

I 愛知 19  25 15  7 0  66 

J 横浜 6  13 2  1 0  22 

K 愛知 2  0 0  0 0  2 

L 鹿児島 2  1 2  0 0  5 

M 鹿児島 15  1 0  1 0  17 

------------------------------------------------------------------------------------------------------------ 

計  109  79 104  14 12  318 

------------------------------------------------------------------------------------------------------------ 

 



図1. HCM

図2. DCM

図3. LVNC
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