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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 

 

小児の不整脈原性右室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】不整脈原性右室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、不整脈原性右室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、不整脈原性右室心筋症の実態を調査する。【結果】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。【結論】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。 

 

A. 研究目的 

不整脈原性右室心筋症は、右室心筋の線維-

脂肪変性による心室性不整脈、心機能低下を主

体とする遺伝性心筋症である。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、不整脈原性右室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、不整脈原性右室心筋症の

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。不整脈

原性右室心筋症は極めて稀な心筋疾患であるこ

とがわかった。不整脈原性右室心筋症 14例につ

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 7：7で性差

はなかった。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 

 多くは学校心臓検診で発見されている（図 3）。

これ以外では心肺蘇生、胸痛、胎児心エコーで

発見されたものが 1例ずつであった。多くの症

例が発見時は無症状であることを示す。 

 

 

 

 

 

 

 

 

図 3 発見の動機 

Heart screening：学校心臓検診、Chest pain：胸

痛、CPA：心肺蘇生、Palpitation：動悸、Fetal echo：

胎児心エコー 

4．家族歴 

 家族歴のないものが 64%と圧倒的であったが、

不整脈原性右室心筋症の家族歴のあるものが 3

例（22%）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、ARVC：不整脈原性右室心

筋症の家族歴あり、Other CM：他の心筋症の家

族歴、Unknown：不明 

5．遺伝子診断 

 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、Unknown：不明 

6．治療 

 11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。 

 

図 6 治療 

(+)：治療あり、(-)：治療なし、Unknown：不明 

 薬物治療に関してはβ遮断薬が多い傾向があ

った 

 

図 7 薬物療法 

が、一定の薬剤が使用されていた訳ではなく、

症例に応じて利尿薬、血管拡張薬、抗凝固薬な

ど種々の治療が行われていた。（図 7） 

 非薬物療法は 3例に行われており、ICD、

CRT-D、カテーテルアブレーションがそれぞれ

1 例であった。（図 8） 

 

図 8 非薬物療法 

ICD：植え込み型除細動器、CRTD：両親室ペー

シング機能付植え込み型除細動器、Ablation：カ

テーテルアブレーション、Unknown：不明 

7．予後 

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。（図 9）不整脈原

性右室心筋症の予後は非常に悪いと言える。 

 

図 9 予後 

Survive：生存、OHCA：院外心停止、Unknown：

不明 

 

D. 考察 

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



62 

 

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。 

 診断基準を表にあげる。 

表 不整脈原性右室心筋症の診断基準 

家族歴 

大項目：ARVCの確定診断症例（剖検または手

術にて）を家族に認める. 

小項目：ARVCが疑われる 35 歳以下の突然死の

家族歴、ARVCと診断される家族がいること． 

びまん性または限局性機能低下、形態学的異常 

大項目：著明な右室拡大と駆出率低下. 限局性

右室瘤、高度な限局性右室拡大 

小項目：軽度の右室拡大と駆出率低下、軽度の

限局性右室拡大、限局性右室収縮低下 

病理組織学的特徴 

大項目：心筋生検での線維脂肪変性置換 

再分極および脱分極過程の異常 

大項目：ε(イプシ口ン)波または胸部誘導の QRS 

幅>110 msec 

小項目：V１−3 誘導の T 波陰転化，加算平均心

電図の遅延電位(LP)陽性 

不整脈 

小項目：左脚ブロック型心室性頻拍、頻発する

心室性期外収縮(>1000/日) 

2 つ以上の大項目、または 1 つの大項目と 2つ

以上の小項目、4つの小項目、のいずれかをも

って ARVC の診断とする。 

 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。 

 

 

E. 結論 

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

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。 
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