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平成 29 年度厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業）） 

『小児期心筋症の心電図学的抽出基準、心臓超音波学的診断基準の作成と遺伝学的検査を 

反映した診療ガイドラインの作成に関する研究』 

総括研究報告書 

 

小児期心筋症の心電図学的抽出基準、心臓超音波学的診断基準の作成と遺伝学的検査を 

反映した診療ガイドラインの作成に関する研究 

 

研究代表者 吉永正夫 国立病院機構鹿児島医療センター小児科 

 

研究の概要 

健常児 48,401 名の心電図データ、628 名の心臓超音波データと、心筋症患児 376 名{肥大型心筋症 

(HCM) 135 名、拡張型心筋症 (DCM) 91 名、左室心筋緻密化障害 (LVNC) 106 名}のデータから、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。拘束型心筋症 (RCM)、催不整脈性右室心筋症 (ARVC) 患児

データも収集し、暫定案を作成する。 

研究要旨 

1. QRS 波高基準による肥大型心筋症の早期診断に関する検討 

健常児 48,401 名の心電図から作成された小児期心電図の基準値を用いると、小学 4 年以降に診

断された例でも小学 1 年時に診断可能であった。本研究による健常児、心筋症患児のデータ収集に

より、小児期 HCM の早期診断、早期介入が行え、HCM の心臓突然死予防が可能と考えられた。 

2. 心電図所見、心エコー所見の出現時期に関する肥大型心筋症 2 症例の検討 

小児期 HCM を抽出するための心電図学的診断基準、HCM と診断するための心エコー上の診断

基準の作成が急務である。また、心電図上の異常所見があった場合、経過観察を続ける必要があ

る。 

3. 小児期拡張型心筋症の心エコー指標の推移と予後 

小児期 DCM の発症のピークは乳児期にあったが、そのうちかなりの症例が経時的に臨床的改善

を示した。死亡・脳死・OHCA・心移植を合わせると全体の 26%で、OHCA の予後も不良であっ

た。小児期 DCM の診療ガイドライン策定には、心エコー指標の標準値の確立と、予後不良のリス

ク因子および予後改善の予測因子の同定が重要であると考えられた。 

4. 心筋緻密化障害に関する研究 

上記 1. の健常児 48,401 名の心電図から、データに基づいた小児期の左室肥大基準を作成した。

また、中学 1 年以降に診断された HCM8 例の小学 1 年時の心電図所見を検討した。今回の検討で

作成された新基準 V3 基準 (RV3+SV3) を用いると 3 例は小学 1 年時に診断可能であった。本研究

による健常児、心筋症患児のデータ収集により、小児期 HCM の早期診断、早期介入が行え、HCM

の心臓突然死予防が可能と考えられた。 

5. 小児の拘束型心筋症の疫学調査に関する研究 

拘束型心筋症は小児では稀な疾患であるが、予後は不良であり、早期発見、治療が重要である。

そのためには、拘束型心筋症小児の心電図、心エコーによる診断基準の作成が必要であると思われ

た。 
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6. 小児の不整脈原性右室心筋症の疫学調査に関する研究 

臨床的な検討では、左室壁厚の Z-score は LVNC 患者の予後と相関することが明らかとなった。今

後は患者を蓄積した上で、臨床遺伝学的検討を推し進め、iPS 細胞を用いた機能解析による評価をす

すめていく予定である。 

7. LMNA 心筋症における遺伝子変異に基づくリスク分類 

Truncating mutation はラミン心筋症における表現型と関連しており、遺伝子解析が予後予測に有

用であることが示唆された。 

8. 家族性心臓伝導障害の新規遺伝子に関する研究 

日本人 ARVC では DSG2 変異が多い。若年者では初発症状が心肺停止であることも多く、遺伝子

診断による発症前診断が有効である。 

9. 健常児の心臓超音波所見の基準値（正常値）作成に関する研究 

 小児の基準値作成は全国データのまとめによって検討されるが、小児においては心室壁厚が 10mm

を超えることは少ないことが推測される。 

 

【研究分担者氏名】 

吉永 正夫 国立病院機構鹿児島医療センター   

小児科医師 

堀米 仁志 筑波大学附属病院 茨城県小児地域

医療教育ステーション 教授 

大野 聖子 滋賀医科大学アジア疫学研究セン

ター 特任講師 

市田 蕗子 富山大学大学院医学薬学研究部 

学長補佐 

住友 直方 埼玉医科大学国際医療センター 

教授 

長嶋 正實 愛知県済生会リハビリテーション

病院 院長 

緒方 裕光 女子栄養大学 疫学・生物統計学

研究室 教授 

堀江  稔 滋賀医科大学呼吸循環器内科 教授 

蒔田 直昌 長崎大学大学院医歯薬学総合研究

科 教授 

牛ノ濱大也 大濠こどもクリニック 院長 

田内 宣生 愛知県済生会リハビリテーション

病院 副院長 

佐藤 誠一 沖縄県立南部医療センター・こど

も医療センター 副部長 

高橋 秀人 国立保健医療科学院 統括研究官 

岩本 眞理 済生会横浜市東部病院こどもセン

ター こどもセンター長 

太田 邦雄 金沢大学医薬保健研究域医学系 

准教授 

立野  滋 千葉県循環器センター 主任医長 

小垣 滋豊 大阪大学大学院医学系研究科 講師 

野村 裕一 鹿児島市立病院 部長待遇 

泉田 直己 医療法人社団永泉会曙町クリニッ

ク 小児科医師 

畑  忠善 藤田保健衛生大学大学院保健学研

究科 教授 

 

A. 研究目的 

 日本の学童院外心停止 58 例のうち心筋症が

16 例 (28%) を占める。2012 年の 6～17 歳の心

原性の院外心停止例 165 例のうち死亡例は 117

例である（消防庁データ）。心筋症が 28%占め

ると仮定すると、毎年 46 例の院外心停止、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、抽出/診断基準、

診療ガイドラインが整備されれば予防も可能と

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。小児基準として健常小

児期心臓超音波所見の SD-score >2 が提唱され

たが 10 万人あたり 2500 人抽出される。適切な

値が必要である。 

 そこで、健常児 48,401 名の心電図データ、

626 名の心臓超音波データと、心筋症患児 376

名{肥大型心筋症 (HCM) 135 名、拡張型心筋症 

(DCM) 91 名、左室心筋緻密化障害 (LVNC) 106



3 

 

名}のデータから、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。拘束型心筋症、催不整脈性右

室心筋症患児データも収集し、暫定案を作成す

る。 

 

B. 研究方法 

1. QRS 波高基準による肥大型心筋症の早

期診断に関する検討 

[1] QRS 波高基準値の作成；小学 1 年、中学

1 年、高校 1 年の計 48,401 名の健常児心電図を

使用した。学校心臓検診 (心検) 時の HCM の

抽出頻度は数万人に 1 人と推測されており、

5000 人に 1 人の抽出基準を検討した。肥大所

見として、1) SV1+RV5、2) SV1+RV6、3) 小児

HCM 肥大基準 (RaVL+SV2)、4) Cornell 基準 

(RaVL+SV3)を用いた。今回新たに 5) V2基準 

(RV2+ SV2)、6) V3基準 (RV3+ SV3)、7) V4基準 

(RV4+ SV4) も検討した。[2] HCM の早期診断

の検討；小学 4 年以降に初めて診断された 14

例の小学 1 年時の ECG が検討できた 13 例につ

いて早期診断が可能か検討した。 

2. 心電図所見、心エコー所見の出現時期

に関する肥大型心筋症 2 症例の検討 

16 歳時、15 歳時に心筋バイオプシで確認さ

れた肥大型心筋症患児の心電図所見、心臓超音

波所見を retrospective に検討した。 

3. 小児期拡張型心筋症の心エコー指標の

推移と予後 

本研究班に所属する施設から小児期 DCM 症

例のデータを収集した。調査項目は、診断時年

齢、診断の契機、臨床的特徴、遺伝的背景、心

エコー所見、臨床経過、治療内容と予後等であ

ったが、本年度は特に複数時点での心エコーが

ある症例の LVEF の経緯および予後について検

討した。 

4. 心筋緻密化障害に関する研究 

研究に参加する全国 16 施設に調査票を配布

し、診断時 20 歳未満の心筋緻密化障害のデー

タを収集した。調査項目は、診断時年齢、診断

の契機、臨床的特徴、遺伝的背景、心エコー所

見、臨床経過、治療内容と予後等であった。 

5. 小児の拘束型心筋症の疫学調査に関す

る研究 

ガイドライン作成に関する研究班で登録され

た小児心筋症の中で、拘束型心筋症の実態を調

査する。 

6. 小児の不整脈原性右室心筋症の疫学調

査に関する研究 

ガイドライン作成に関する研究班で登録され

た小児心筋症の中で、不整脈原性右室心筋症の

実態を調査する。 

7. LMNA心筋症における遺伝子変異に基づ

くリスク分類 

45 家系 77 人の LMNA 変異キャリアを対象

とした。対象者の遺伝子解析時の年齢は 45 ± 

17 歳で、平均 49 カ月間の経過観察を行った。 

8. 家族性心臓伝導障害の新規遺伝子に関

する研究 

原因遺伝子不明の日本人洞不全症候群・房室

ブロック 31 家系に対して心疾患関連 457 遺伝

子のターゲットエクソン解析をおこない、ヨー

ロッパの孤発性房室ブロック 15 家系に対して

トリオ全エクソン解析を行った。 

9. 健常児の心臓超音波所見の基準値（正

常値）作成に関する研究 

 学校心臓検診の対象である小学校 1 年、中学

1 年、高校 1 年と同学年の健常小児ボランティ

ア（小 1・中 1・高 1 男女別）を対象にする。検

査項目は 1）心臓超音波検査、2）安静時心電図

検査、3）身長・体重・血圧測定、4）情報収集

（生年月・運動量・部活・個人の運動量） 

 

（倫理面への配慮） 

本研究で行われる研究は、全て書面をもって

説明を行い、同意を得た場合のみ行う。また、

各研究施設の倫理委員会で許可を得た場合のみ

行う。本研究は「ヒトゲノム・遺伝子解析研究

に関する倫理指針」、「人を対象とする医学系研
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究に関する倫理指針」を遵守して行う。 

 

C. 研究成果 

1. QRS 波高基準による肥大型心筋症の早

期診断に関する検討 

[1] 基準値の作成；小学 1 年、中学 1 年、高

校 1 年の男女別に 7 項目の基準値を作成した。

[2] HCM の早期診断の検討；13 例中、1 例は省

略 4 誘導心電図であり検討から除外し、最終的

に 12 例で検討した。各基準を満たした患児数

は V3基準 4 例、Cornell 基準 3 例、V4基準 2

例、SV1+RV5基準、小児 HCM 基準、V2基準が

それぞれ 1 例であった。V3基準を満たした 4

例は突然死例、院外心停止例、中学 1 時心室壁

厚が既に 19mm あった 1 例、および母親が

HCM の 1 例であった。12 例中 2 例は心電図異

常を指摘されたが、心エコー上心筋肥大が現在

の基準値を満たさないため、正常とされてい

た。 

2. 心電図所見、心エコー所見の出現時期

に関する肥大型心筋症 2 症例の検討 

症例 1; 16 歳男子。運動中に心停止を起こ

し、目撃者心肺蘇生によって救命された。入院

時の心筋厚は 16 mm。小学 1 年時より心電図

上、不完全右脚ブロックパターン、V2、V3の

RS 波高の増高を認めていたが、心エコー所見

は正常だった。症例 2; 12 歳男子。中学 1 年時

の学校心臓検診で異常 Q 波を指摘され受診。

受診時心エコー上の心筋厚は 8.6 mm。20 か月

後、心筋肥厚が出現した。後方視的に調査する

と、小学 1 年時に既に異常は出現していた。 

3. 小児期拡張型心筋症の心エコー指標の

推移と予後 

登録数は全体で 91 例（男 51 例、女 38 例、

記載なし 2 例）、診断時年齢は 0 歳から 18 歳

（中央値 5 年 7 か月）で、乳児期に発症のピー

ク（32 例）があった。全 91 例の初診時の

LVEF は 37.3±18.1%、乳児期発症例の初診時

の LVEF は 31.9±16.9%であった。乳児期診断

例の多くがその後の経過で左室機能の改善また

は正常化を示した。改善がみられた症例では初

回から 1 年後の心エコーですでに LVEF の改善

が見られたが、1 年後に LVEF が低下した 3 例

は死亡した。予後については、全 91 例のなか

で死亡／脳死／OHCA 後／心移植例を合わせ

ると 24 例であった。内訳は死亡・脳死例が 15

例（そのうち OHCA 後が 12 例：すなわち

OHCA 後で死亡や脳死に至っていないものが 3

例のみ）で、心移植が 6 例に行われた。 

4. 心筋緻密化障害に関する研究 

対象は 0～18 歳までに診断された心筋緻密化

障害患者 105 例（男子 67 例、女子 38 例）であ

った。診断契機は、学校心臓検診が 45 例

（43.3%）、症状が 25 例（24.0%）、家族検診が

6 例（5.8%）であった。家族歴では、心筋症が

17 例（16.5%）、突然死が 8 例（8.1%）、心血管

病が 7 例（8.0%）であった。治療は 37 例

（35.9%）で行われていた。心移植は 1 例、死

亡は 4 例、院外心肺停止は 5 例であった。心イ

ベントの有無で 2 群間比較した場合、診断時年

齢、心外合併症、治療の有無、初診時の X 線

上の肺鬱血の有無、初診時および最終受診時の

心臓超音波の FS および EF において有意差が

見られた。心電図所見としては、fragmented 

QRS は 49 例（33.4%）に、J 波は 23 例

（15.7%）に、右脚ブロックは 16 例（10.9%）

に認められた。 

5. 小児の拘束型心筋症の疫学調査に関す

る研究 

376 名の心筋症患者の中で拘束型心筋症

（RCM）25 例（7%）であった。男女比は

56：44 で男に多く、多くは学校心臓検診をは

じめ種々の症状で発見されていた。家族歴のな

いものが 92%と多かったが、拘束型心筋症の

家族歴のあるものが 2 例（8%）に認められ

た。遺伝子診断が 25 例中 6 例に行われてお

り、2 例（67%）に拘束型心筋症に関連する遺

伝子異常が発見されていた。治療は全例

（100%）に行われていた。22 例（44%）が生

存していたが、3 例（11%）が死亡し、7 例
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（28%）が心臓移植、3 例（12%）が院外心停

止を起こしていた。 

6. 小児の不整脈原性右室心筋症の疫学調

査に関する研究 

376 名の心筋症患者の中で不整脈原性右室心

筋症（ARVC）14 例（4%）であった。男女比は

7：7 で性差はなく、65%が学校心臓検診で発見

されていた。家族歴のないものが 64%と多かっ

たが、不整脈原性右室心筋症の家族歴のあるも

のが 3 例（22%）に認められた。遺伝子診断が

14 例中 9 例に行われており、8 例（89%）に不

整脈原性右室心筋症に関連する遺伝子異常が発

見されていた。14 例の内何らかの治療が行われ

ていたものが 10 例（72%）で 3 例には治療は行

われていなかった。11 例（79%）が生存してい

たが、2例（14%）が院外心停止を起こしていた。 

7. LMNA心筋症における遺伝子変異に基づ

くリスク分類 

LMNA 変異キャリア 77 人中、71 人が有症状

だった。伝導障害を呈する人が最も多く 

(81%)、低心機能 (LVEF<50%) のキャリアは

45%だった。また 26%のキャリアが致死性心室

性不整脈を呈した。経過観察中に 9 人の死亡が

確認され、7 人が低心機能、2 人が突然死であ

った。31 家系に終止コドンを生じる Truncating 

mutation が同定され、14 家系にはアミノ酸が

置換される missense mutation が同定された。変

異タイプによる予後の違いを比較すると、

truncating mutation キャリアのほうで発症年齢

が若く、低心機能であることが明らかになっ

た。 

8. 家族性心臓伝導障害の新規遺伝子に関

する研究 

進行性の房室ブロックと心房静止を特徴とす

る血縁関係のない日仏 2 家系にコネキシン 45 

(Cx45) の同一変異 p.R75H を同定した。キャリ

アは共通して、進行性の房室ブロック・心房静

止とともに、頭蓋顔面骨格異常と歯手指骨格異

常を合併していた。Cx45-R75H のギャップ結

合ヘミチャネルやプラーク形成は正常だった

が、細胞間コミュニケーション機能は著明に障

害されていた。また心臓特異的 Cx45 ヘテロノ

ックアウトマウスは、洞機能異常と心房不整脈

を示した。 

9. 健常児の心臓超音波所見の基準値（正

常値）作成に関する研究 

 平成 29 年度（平成 29 年 4 月～30 年 3 月）の

期間で、小 1・中 1・高 1 相当（15 歳）計 23 名

の健常小児ボランティアにたいし上記項目の検

査を施行した。対象者の中に肥満 1 名、大動脈

2 尖弁（軽度大動脈弁狭窄）1 名が含まれた。心

電図は全員正常所見であった。心臓超音波検査

の各検査値も正常範囲であった。 

 

D. 考察 

1. QRS 波高基準による肥大型心筋症の早

期診断に関する検討 

今回の検討から、HCM の特徴の一つである

心室中隔肥大を反映すると考えられる V3基準

の採用により、小児期 HCM 重症例の早期診断

と早期介入が可能と考えられた。また、心電図

で異常を認めた場合、心エコーが正常でも経過

観察が必要なことも確認できた。 

2. 心電図所見、心エコー所見の出現時期

に関する肥大型心筋症 2 症例の検討 

欧州心臓病学会は小児期の HCM の診断基準

として、心エコー検査で左室心筋の厚さが平均

値＋2 x (標準偏差)値以上としている。この基

準を使用すると、母集団の 2.5%が異常と診断

される。HCM の頻度は 10 万人に 2.9 人と推測

されている。そこで、臨床的には家族検診での

診断基準である 13 mm 以上が診断基準として

使われている。新たな心エコー上の診断基準の

作成が必要である。また、心電図上 HCM を疑

わせる所見があった場合、心エコー所見が正常

であっても、フォローを続ける必要がある。 

3. 小児期拡張型心筋症の心エコー指標の

推移と予後 

0～1 歳児は経時的に観察していくと、左室

機能が改善、正常化する症例がかなりあること

がわかった。LVEF の改善または正常化を示す
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例では、初診から 1 年後にはすでに心エコー所

見の改善（LVDd の低下、LVEF の上昇）とし

てその徴候が現れていて、今後、学童の心エコ

ー指標の標準値が確立すれば予後の予測に役立

つ可能性がある。一方、初診時の LVEF 30～

40%台からおよそ 1 年の経過で 10%台に低下し

た 3 例はいずれも死亡した。 

生命予後に関して、今回の研究では DCM 91

例中、死亡・脳死・OHCA・心移植を合わせる

と 24 例であった。OHCA は 15 例で、そのう

ち何例が SCD であったかは同定できなかった

が、その予後は CPC 5 がもっとも多く、3 例を

除いて死亡または脳死に至っていることは、

OHCA 例の予後が不良であることを示してい

た。 

今後、小児期 DCM の診療ガイドラインを作

成していくためには、1) 小児期 DCM 患者の

心電図所見と心エコー所見を健常者から得た標

準値と比較して、診断のための基準値を年齢ご

とに確立すること、2) 筋ジストロフィーなど

神経筋疾患、代謝性疾患など続発性 DCM や家

族性 DCM を特発性 DCM と分けてリスク因子

を検討し、診断、治療アルゴリズムを作成して

いくことが必要であると考えられる。 

4. 心筋緻密化障害に関する研究 

本研究班では小児期心筋症の全タイプを対象

としてデータを収集しているが、心筋緻密化障

害は診断時年齢が低く、乳児期が最多で、続い

て学童期に過半数を占めるという特徴があっ

た。このことは、診断の契機は乳児期は心不全

症状が多く、学童期は無症状で学校心臓検診に

おいて診断される症例が多いことと関係してい

る。この点は肥大型心筋症と対照的であった。 

心電図異常では、fragmented QRS は 49 例

（33.4%）、J 波は 23 例（15.7%）、右脚ブロッ

クは 16 例（10.9%）が多く認められた。

fragmented QRS は近年、成人の心筋緻密化障害

において報告が散見されている。fragmented 

QRS が存在すると VT の合併が高率で認められ

るとの報告があるが、本研究では VT 発症例は

1 例のみで有意な相関は見られなかった。 

5. 小児の拘束型心筋症の疫学調査に関す

る研究 

拘束型心筋症の発症頻度は不明であるが、極

めて稀な心筋症であり、小児では心筋疾患全体

の 2.5〜5%とされている。平均診断年齢は 6 歳

であり、乳児期以後は男に多いという報告もあ

るが、女が 54%とほぼ同等であるという報告

もある。約 30%の家族歴を持っているとされ

る。家族性拘束型心筋症の原因として心筋蛋白

の異常が報告されている。 

本症は院外心停止を 13%にきたすことか

ら、突然死予防のためには診断が重要である。

家族歴を持つものは 15%と少なかったが、遺

伝子診断を行った中では遺伝子異常を持つもの

は 66%と高率であり、遺伝子診断も診断の手

がかりとして重要な因子のひとつと考えられ

た。 

6. 小児の不整脈原性右室心筋症の疫学調

査に関する研究 

ARVC の発症頻度は 3,000-5,000 人に l 人と

言われているが、小児では稀な疾患とされてい

る。性差は男：女＝3：1 と言われており、本報

告の頻度と大差はない。常染色体優性遺伝形式

の家族例が報告されており、JUP、RYR2、DSP、

PKP2、TGFB3、DSG3 などの遺伝子異常が報告

されており、それぞれの遺伝子はそれぞれプラ

コグロビン、リアノジンレセプター、デスモプ

ラキン、プラコフィリン 2、TGFß 3、デスモグ

レイン 3 をコードする蛋白を発現する。 

本症は院外心停止を 18%にきたすことから、

突然死予防のためには診断が重要である。家族

歴を持つものは 18%と少なかったが、遺伝子異

常を持つものは 73%と高率であり、遺伝子診断

の重要性が示唆された。 

7. LMNA心筋症における遺伝子変異に基づ

くリスク分類 

今回の研究で、Truncating mutation (TM) キ

ャリアは missense mutation (MM) キャリアと比

較し、重症の症状を呈することが多く、同じ病
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態であっても低年齢の発症であることが明らか

になった。この結果から、LMNA 変異を同定

することは、診断のみならず、発症前の予後予

測にも活用できる可能性を示唆する。この臨床

像の違いの原因として、TM ではラミンタンパ

クの発現量が減る（ハプロ不全）が、MM では

機能低下はあるものの、機能維持をしている変

異があるためと考えられる。 

8. 家族性心臓伝導障害の新規遺伝子に関

する研究 

本研究の 2 家系で明らかになった Cx45 の変

異キャリアの伝導障害は、心室内伝導障害のな

い、心房と房室結節に限局した心房性進行性伝

導障害であり、同時に顔面頭蓋形成異常・歯手

指形成異常を伴う極めてまれな症候群である。 

キャップ結合は心筋細胞同士を電気的に結合

し、心臓全体に活動電位が適切に伝播する役割

を演じている。Cx45 は、主として洞結節・房

室結節に発現する低コンダクタンスのギャップ

結合である。Cx45 変異 R75H はサブユニット

6 量体によるヘミチャネル形成や、ギャップ結

合の細胞膜への集簇には異常はなかったが、イ

オンや小物質の透過性が dominant negative に抑

制されていた。心臓特異的 Cx45 ノックアウト

マウスで見られた洞機能異常と心房不整脈はヒ

ト Cx45 変異キャリアの心房内伝導障害をよく

反映していた。Cx45 の変異 R75H は骨マトリ

ックスタンパクと石灰化にも異常をきたし、頭

蓋骨・手指骨・歯の形成異常をもたらしたもの

と推測される。 

 

E. 結論 

1. QRS 波高基準による肥大型心筋症の早

期診断に関する検討 

健常児 48,401 名の心電図から作成された小

児期心電図の基準値を用いると、小学 4 年以降

（多くは中学生）に診断された例でも小学 1 年

時に診断可能であった。本研究による健常児、

心筋症患児のデータ収集により、小児期 HCM

の早期診断、早期介入が行え、HCM の心臓突

然死予防が可能と考えられた。 

2. 心電図所見、心エコー所見の出現時期

に関する肥大型心筋症 2 症例の検討 

小児期 HCM を抽出するための心電図学的診

断基準、HCM と診断するための心エコー上の

診断基準の作成が急務である。また、心電図上

の異常所見があった場合、経過観察を続ける必

要がある。 

3. 小児期拡張型心筋症の心エコー指標の

推移と予後 

小児期 DCM の発症のピークは乳児期にあっ

たが、そのうちかなりの症例が経時的に臨床的

改善を示した。死亡・脳死・OHCA・心移植を

合わせると全体の 26%で、OHCA の予後も不

良であった。小児期 DCM の診療ガイドライン

策定には、心エコー指標の標準値の確立と、予

後不良のリスク因子および予後改善の予測因子

の同定が重要であると考えられた。 

4. 心筋緻密化障害に関する研究 

小児期の心筋緻密化障害症例の後方視的検討

において、初診時年齢は乳児期と学童期が多

く、乳児期は心筋症関連症状を契機に診断さ

れ、学童期は無症状で学校心臓検診において診

断されていることが判明した。フォロー期間に

約 6%が心不全で死亡または心臓移植を受けて

いた。 

学校心臓検診において fragmented QRS、J

波、右脚ブロックといった心電図異常が心筋緻

密化障害の検出の一助になると思われた。 

5. 小児の拘束型心筋症の疫学調査に関す

る研究 

拘束型心筋症は稀な疾患であるが、予後は不

良であり、早期発見、治療が重要である。その

ためには、拘束型心筋症小児の心電図、心エコ

ーによる診断基準の作成が必要であると思われ

た。 

6. 小児の不整脈原性右室心筋症の疫学調

査に関する研究 

不整脈原性右室心筋症は稀な疾患であるが、

予後は不良であり、早期発見、治療が重要であ

る。そのためには、不整脈原性右室心筋症小児
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の心電図、心エコーによる診断基準の作成が必

要であり、遺伝子診断が重要であることが結論

づけられた。 

7. LMNA心筋症における遺伝子変異に基づ

くリスク分類 

LMNA 変異キャリアのうち、TM キャリアは

MM キャリアと比較し、発症年齢が低く、Low 

LVEF 及び致死性心室不整脈の発症頻度が高

い。そのため、遺伝子検査で変異タイプを同定

することで、リスク層別化や予防的治療および

突然死予防が可能になると考えられる。 

8. 家族性心臓伝導障害の新規遺伝子に関

する研究 

Cx45 変異 R75H は、顔面頭蓋骨・歯・手指

骨の形成異常を伴う進行性心房伝導障害とい

う、新規の遺伝性不整脈の原因遺伝子変異であ

る。 

9. 健常児の心臓超音波所見の基準値（正

常値）作成に関する研究 

小児の基準値作成は全国データのまとめによ

って検討されるが、小児においては心室壁厚が

10mm を超えることは少ないことが推測され

る。 

 

F. 健康危険情報 

 研究の結果、得られた成果の中で健康危険情

報（国民の生命、健康に重大な影響を及ぼす情

報）として 厚生労働省に報告すべきものはな

かった。 
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