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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/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】小児期心筋症{肥大型心筋

症 (HCM)、拡張型心筋症 (DCM)、心筋緻密化障害 (LVNC)、拘束型心筋症 (RCM)、不整脈原性右

室心筋症 (ARVC) }について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 16施設か

ら 376名 { HCM 135 例、DCM 91 例、LVNC 106 例、RCM 25 例、ARVC14 例、分類不能 5例} の

報告があった。心検で抽出される率は HCM、LVNC、RCM、ARVCの頻度が高く、それぞれ 46%、

42%、40%、64%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%と低値で

あった。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 46%、

DCM 10%、LVNC 42%、RCM 40%、ARVC 64%であった。DCM を除く HCM、LVNC、RCM、ARVC
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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。早期診断、早期介

入の必要があると考えられた。 

 

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 OHCA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 HCM 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。 

本研究においては小児期心筋症のデータ収集

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/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の全

心筋症の臨床像についてまとめた。 

 

B. 研究方法 

研究に参加している施設から 2000年から

2017年までに受診歴のある小児期の HCM、

DCM、LVNC、RCM、ARVC 患児の下記項目に

ついて情報収集した。 

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 
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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 

 

（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 16施設から 376名の報告があった。HCM 

135例、DCM 91 例、LVNC 106例、RCM 25 例、

ARVC 14 例、分類不能 5 例であった。そのうち、

性別、診断時年齢、心検抽出例の頻度、心筋症

家族歴、経過観察期間、予後を疾患毎にまとめ

た(表 1)。詳細については疾患毎の報告書にまと

めた。 

 

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 46%、DCM 10%、

LVNC 42%、RCM 40%、ARVC 64%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。 

 心筋症の予後、特に HCM の予後は改善して

きているが 5)、予後不良の患児が多数存在する

6)。Maronらは 1992～2013 年の 7～29歳の HCM

の予後について、死亡、移植、院外心停止を含

めた頻度は 474 例中 50例 (11%)、他に 1次・2

次予防としての ICD 植込み例が 31例 (7%) あ

ったと報告している 7)。本報告での予後は米国

での予後と同等と考えられる。 

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 8)。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 46%、DCM 10%、LVNC 42%、RCM 

40%、ARVC 64%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。 

 

注：本内容は英文論文として発表予定である。

Priority は発表予定の英文論文にある。 
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1. 特許取得    なし 

2. 実用新案登録  なし 

3. その他     なし 

 



表1. 小児期心筋症の予後

HCM DCM LVNC RCM ARVC Miscell. Total

症例数 135 91 106 25 14 5 376

性別; M/F 78/57 50/41 67/39 14/11 7/7 2/3 218/158

診断時年齢 (歳) 9±6 5±5 8±5 7±5 13±4 11±3 8±6

  　うち1歳未満症例 26 (19%) 32 (35%) 21 (20%) 2 (8%) 1 (7%) 0 (0%) 82 (22%)

学校心検抽出 62 (46%) 9 (10%) 45 (42%) 10 (40%) 9 (64%) 1 (20%) 136 (36%)

心筋症家族歴 31 (23%) 13 (14%) 17 (16%) 2 (8%) 4 (29%) 0 (0%) 67 (18%)

経過観察期間 (年) 9±6 7±6 7±5 6±8 6±6 5±6 7±7

予後

  死亡 5 (4%) 10 (11%) 1 (1%) 4 (16%) 0 (0%) 0 (0%) 20 (5%)

  移植 2 (1%) 6 (7%) 1 (1%) 7 (28%) 0 (0%) 0 (0%) 16 (4%)

  院外心停止 (OHCA) 13 (10%) 15 (16%) 5 (5%) 4 (16%) 2 (14%) 1 (20%) 40 (11%)

    脳機能カテゴリー 1 5 (4%) 3 (3%) 3 (3%) 0 (0%) 2 (14%) 0 (0%) 13 (3%)

    脳機能カテゴリー 5 7 (5%) 9 (10%) 2 (2%) 3 (12%) 0 (0%) 1 (20%) 22 (6%)

  死亡 or 移植 or OHCA 16 (12%) 24 (26%) 6 (6%) 13 (52%) 2 (14%) 1 (20%) 62 (16%)

HCM; 肥大型心筋症、DCM; 拡張型心筋症、LVNC; 心筋緻密化障害、RCM, 拘束型心筋症、

ARVC, 不整脈原性右室心筋症、Miscell; 分類困難
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