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『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』 

分担研究報告書 

 

小児の拘束型心筋症の疫学調査に関する研究 

 

研究分担者 住友直方 

所   属 埼玉医科大学国際医療センター 

  

研究要旨 

【目的】拘束型心筋症は小児では極めて稀な不整脈とされているが、その実態は明らかではない。

今回本邦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のが、本研究の目的であ

る。【対象と方法】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。【結果】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（28%）が心臓移植、3例（12%）が院外心停止を起こしていた。【結論】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。 

 

A. 研究目的 

拘束型心筋症(RCM)は、心筋の肥大や拡張を

伴わず、心筋収縮力は正常であるにもかかわら

ず、左心室が硬く拡張不全を伴う心筋疾患であ

る。小児では極めて稀な病態とされているが、

その実態は明らかではない。今回本邦で登録さ

れた小児心筋症の中で、拘束型心筋症の実態を

調査するのが、本研究の目的である。 

 

B. 研究方法 

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。 

 

（倫理面への配慮） 

患者情報はそれぞれの施設で匿名化され、厳

重に管理され、外部に漏洩することはない。 

 

C. 研究結果 

1．小児心筋症の内訳 

 376 名の心筋症患者が登録された。疾患の内

訳は図１に示す通りである。 

 肥大型心筋症（HCM）135 例（36%）、拡張型

心筋症（DCM）91例（24%）、左室心筋緻密化

障害（LVNC）106 例（28%）、拘束型心筋症 25

例（7%）、不整脈原性右室心筋症（ARVC）14

例（4%）、その他 5例（1%）であった。拘束型

心筋症は極めて稀な心筋疾患であることがわか

った。拘束型心筋症について臨床学的検討を行

った。 
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図 1  各心筋症の割合 

HCM：肥大型心筋症、DCM：拡張型心筋症、

LVNC：左室心筋緻密化障害、ARVC：不整脈原

性右室心筋症、RCM：拘束型心筋症 

2. 性差 

 

図 2 性差 

性差は図 2に示す如くで、男女比は 14：11 (56%: 

46%)で男に多かった。心筋症全体では性差が判

明している 376 例中、男 218 例（58%）、女 158

例（42%）で全体の性差と変わりなかった。 

3．発見の動機 

 学校心臓検診で発見されるものが 10 例(40%)

と最も多かったが、心拡大 4 例、多呼吸、体重

増加不良が各 2 例。僧帽弁閉鎖不全、動悸、家

族歴、失神が各１例と種々の原因で発見されて

いた（図 3）。 

 

 

 

図 3 発見の動機 

Heart screening：学校心臓検診、Cardiomegaly：

心拡大、tachupnea: 多呼吸、Poor weight gain：

体重増加不良、Mitral regurgitation：僧帽弁閉鎖

不全、Palpitation：動悸、Family history：家族歴、

abdominal pain: 腹痛、Syncope：失神 

4．家族歴 

 家族歴のないものが 92%と圧倒的であったが、

拘束型心筋症の家族歴のあるものが 2例（8％）

あり、一部で家族性の症例があることがわかっ

た。 

 

図 4 家族歴 

FH(-)：家族歴なし、RCM：拘束型心筋症の家族

歴あり 

5．遺伝子診断 

 遺伝子診断が 25 例中 6例に行われており、4

例（67%）に拘束型心筋症に関連する遺伝子異

常が発見されている。（図 5） 
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図 5 遺伝子異常の頻度 

Gene anomaly(+)：遺伝子異常あり、Gene 

anomaly(-)：遺伝子異常なし、ND：遺伝子検査

が行われていない 

6．治療 

 25例全例(100%)に治療が行われていた。(図 6) 

 

図 6 治療 

(+)：治療あり、(-)：治療なし 

 薬物治療に関しては利尿剤、その他多くの薬

剤が使用されていた。（図 7） 

 

図 7 薬物療法 

 非薬物療法は 11 例に行われており、心臓移植

が 7例、左室補助循環が 3例、CRT-D が 1 例で

あった。（図 8） 

 

図 8 非薬物療法 

None：非薬物治療なし、Heart transplantation：

心臓移植、LVSD：左室補助循環、CRTD：両心

室ペーシング機能付植え込み型除細動器 

7．予後 

11例（44%）が生存していたが、3例（12%）

が死亡、7例（28%）が心臓移植、3例(12%)が

院外心停止を起こしていた。（図 9）拘束型心筋

症の予後は非常に悪いと言える。 

 

図 9 予後 

Survive：生存、Death：死亡、Heart transplantation：

心臓移植、OHCA：院外心停止、Unknown：不

明 

 

D. 考察 

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
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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。サルコメアの異常としては、

TNNI3 (Troponin I), TNNT2 (Troponin T), ACTC1 

(alfa cardiac actin), MYBPC1 (Myosin binding 

protein C), MYH7 (Myosin heavy chain beta), 

MYL2 (Myosin light chain)などが、サルコメア以

外の異常としては DES (Desmin), RPS6KA3 

(ribosomal protein S6 kinase A3：RSK2, 

Coffin-Lowry症候群), LMNA (Lamin A/C, 

Emery-Dreifuss 症候群), TTR (Transthyretin, 

amyloidosis)などの遺伝子異常が報告されてい

る。小児では特発性拘束型心筋症が最も多いと

言われるが、心内膜線維症も原因として知られ

ており、成人では心アミロイドーシスが最も多

い原因として知られている。 

 特発性拘束型心筋症の診断の手引きを表にあ

げる。 

表 特発性拘束型心筋症の診断の手引き 

主要項目 

1．基本病態 

基本病態は左室拡張障害であり、 

1) 硬い左室(stiff left ventricle)の存在 

2) 左室拡大や肥大の欠如 

3) 正常または正常に近い左室収縮機能 

4) 原因(基礎心疾患)不明 

の 4項目が診断の必要十分条件である． 

2．診断の参考事項 

1) 疫学 

拡張型心筋症や肥大型心筋症に比較して稀な疾

患である． 

2) 家族歴 

家族内に拘束型心筋症や肥大型心筋症を認める

ことがある． 

3) 自覚症状 

呼吸困難、浮腫、動悸、塞栓症 

4) 他覚所見 

著明な第 IV音(洞調律症例) 

5) 心電図 

特異的な心電図所見はない。しかし、しばしば

P 波異常、上室性期外収縮、心房細動、軽度の

左室肥大、非特異的 ST−T 変化を認める。 

6) 胸部 X 線 

軽症例では心陰影が正常。進行すれば左房広大、

さらに病期が進めば左室を除く左房、右房およ

ぴ右室拡大および肺うっ血を認める。  

7) 心エコー図 

左室拡大および壁肥厚なく、（左室壁運動が正常

または正常に近いにもかかわらず左室流入速波

形に拘束型を認める。すなわち、パルスドブラ

法で拡張早期波(E波)増高、E 波と心房収縮波(A

波)のピーク流速比増大(E/A>2)、E波減速時間

(DT)短縮（< 150 msec）、等容弛緩時間(IRT)短縮

(< 70 msec)などが参考になる。通常. 左房または

両心房総大や右室拡大があり、重症例では三尖

弁逆流を認める。また、左室流入速波形に呼吸

性変動のないことが収縮性心炎との鑑別に有用

である。 

8) 心臓カテーテル検査 

左室拡張障害の指標として、左室の a波増高、

左室結張末期圧上昇、左室最大陰性 dP/dt低下、

左室圧下降時定数(τ)延長などが参考になる。ま

た、左室圧曲線に square root sign を認めること

がある。 

9) 心筋シンチグラム 

心筋血流シンチグラフィで灌流欠損をみること

がある。心ブールシンチグラフィでは最大充満

速度(peak filling rate)の低下や最大充満速度到達

時間(time to peak filling )の延長などが拡張薄害

の指標になる。 

10) 心筋組織所見 

しばしば、心筋間質の線維化、心筋細胞肥大、

心筋線維錯綜配列、心内膜肥厚を認める。 

11) 鑑別診断 

収縮性心膜炎、心アミロイドーシスや心内膜心

筋線維症との鑑別が必要である。また、明らか

な肥大を伴わない肥大型心筋症および老人心と

の鑑別が困難なことがある。 

3．診断時の注意点 
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稀な疾患であるため見逃しやすい左室収縮機能

が正常またはほぼ正常であるにもかかわらず心

不全徴候を認める症例では本症を疑って診断を

進めることが重要である。 

 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。 

 

E. 結論 

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。 
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