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研究要旨 

心筋症の診療現場におけるゲノム情報の利用体制の整備や普及はされておらず、ゲノム解析研究の臨床応用

の推進も望まれている。本研究では上記問題解決に向け、わが国における心筋症の実態を把握し、予後因子

を解明し、関連学会および AMED 研究班と連携して診断基準や診療ガイドラインを改訂・確立させ、研究

成果を広く診療へ普及させることで、心筋症の医療水準と患者のQOL の向上に貢献することを最終目的とす

る。令和5年度は、特発性心筋症の診断・ゲノム情報利活用に関する全国調査として日本循環器学会所属の医

師会員を対象にメールによるアンケート調査を実施し、1103名から回答を得、分析を行い、重要な知見を得

た。また特発性心筋症の診療実態の収集、および特発性心筋症におけるゲノム診療に関する情報収集を分担

研究者の個別研究として実施した 
 
 
Ａ．研究目的 
 本研究班は 
1974 年に旧厚生省特定疾患調査研究班として特
発性心筋症の疫学・病因・診断・治療を明ら 
かにすべく設立され、その後 49 年間継続してわ
が国における本領域での研究の進歩・発展に大き
く貢献してきた。本研究班は 2005 年に「心筋症
の診断の手引き」を作成し、その後、拡張型心筋
症および肥大型心筋症のガイドラインがそれぞれ
 2011 年および 2012 年に作成され、 2019 年に
は両疾患のガイドラインが統合され「心筋症診療
ガイドライン」として改訂となった。しかし、診
断においては 分類不能心筋症の存在や、確立され
ていない発症 リスク評価・発症前診断、小児と成
人での一部異なる定義の存在などのさまざまな問
題点 が残存している。また、多岐にわたる除外診
断プロセスのため、どの程度ガイドラインに準拠
した診断が臨床現場で行われているかも不明であ
る。これらの問題は、治療可能な二次性心筋症の
不十分な分別や標準化されない診療につながり、
施設間での診療の質の差を生じうるのみならず、 
特異的な治療法の開発や確立、構築に標準化が求
められる小児から成人までの一貫した心筋症のNa
tional registry 構築の妨げの一因となっているも
のと考えられる。また、 最新の我が国の診療ガイ
ドラインにはゲノム情報の利用が記載され、 2022
 年に改訂されたヨーロッパ心臓病学会の診療ガ
イドラインにおいても、ゲノム情報が治療決定ア
ルゴリズムに取り込まれ、 心筋症診療におけるゲ
ノム情報の位置付けが上昇している 。しかし、心
筋症の診療現場におけるゲノム情報の利用体制の
整備や普及はされておらず、ゲノム解析研究の臨
床応用の推進も望まれている現況である。 
本研究では上記問題解決に向け、令和5 年度は

小児と成人の心筋症診療および研究における我が
国の課題点の抽出・整理と、ゲノム診療体制の構
築に向けた拠点準備を、令和 6 年度はその結果を
もとにした診断基準の標準化などを、令和 7 年度
は National registry の構築を目標とし、最終的
に、わが国における心筋症の実態を把握し、予後
因子を解明し、関連学会および AMED 研究班と

連携して診断基準や診療ガイドラインを改訂・確
立させ、研究成果を広く診療へ普及させることで、
心筋症の医療水準と患者のQOL の向上に貢献す
ることを目的 とする。 
 
Ｂ．研究方法 

 令和5年度は、全国アンケートを実施した。収集・

検討するテーマとして、特発性心筋症の診断・鑑

別 、小児から成人までの心筋症の診療・研究の一

体化・共通化、心筋症診療におけるゲノム研究・

情報利用体制などを設定し、各テーマの収集項目

などの詳細を研究班で協議し、日本循環器学会所

属の医師会員（登録メールを有する25,258名） 

を対象にメールによるアンケート調査を実施し、

収集・分析を行った。  

また分担研究である個別研究として特発性心筋症

の診療実態の収集、および特発性心筋症における

ゲノム診療に関する情報収集を信州大学において

実施した。 
（倫理面への配慮） 

本研究において研究班全体で実施する施設におけ

る診療実態調査のアンケート研究および個別研究

での診療実態収集データに個人情報は含まれず、

書面でのインフォームド・コンセントは必要とせ

ず個人情報保護上の問題点はない。 

また分担研究者として個別に行った研究におい

て、患者由来の試料および情報を用いた解析を行

う研究に関しては、 該当施設の倫理委員会の承認

を得た上、「 人を対象とする生命科学・医学系研

究に関する倫理指針 」 など関係の指針・法律を

遵守し慎重に行った。研究協力の任意性と撤回の

自由、予想される利益と生じうる不利益、個人情

報保護 試料および診療情報の匿名化 、研究計

画・方法・結果の患者本人への開示、研究成果の

公表、研究から生じる知的財産権の帰属などを記
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した説明書を渡し、データは匿名化を含め十分に

配慮し、 セキュリティに配慮しながら管理し利用 

した。 
Ｃ．研究結果 

特発性心筋症の診断・ゲノム情報利活用に関する

全国調査として日本循環器学会所属の医師会員

（登録メールを有する25,258名）を対象にメール

によるアンケート調査を実施し、１１０３名から

回答を得、分析を行った。その結果、１）特発性

心筋症の診断について、二次性心筋症評価につな

がる検査はおよそ20〜60％程度であり、病床数が

多い施設では精査が複数行われる傾向があること、

２）不整脈原性右室⼼筋症について、拘束型心筋

症と同じぐらいの症例数があることがうかがわれ、

肥大型心筋症の10分の1ぐらい存在する可能性が

示唆され、３）⼼筋症診療での遺伝情報利活⽤の

現況については、回答者の半分ぐらいが心筋症で

の遺伝学検査の実施があり、回答者の3分の１ぐら

いで自施設に遺伝カウンセリング体制があること、

が明らかとなった。 
Ｄ．考察 
本研究の次なる課題として以下のものが抽出され
た。１）特発性⼼筋症の診断について、本邦でのn
on-dilated LV cardiomyopathy (ESC) の扱いの
議論の必要性が示された。2）不整脈原性右室⼼筋
症について、難病指定のためには学会承認の診断
指針が必要であることが考えられた。３）⼼筋症
診療での遺伝情報利活⽤の現況については、IRUD
診断委員会などのような検査、解析、カウンセリ
ングなど体制作りが必要であると考えられた。 
Ｅ．結論 
特発性心筋症の診断・ゲノム情報利活用に関する全
国調査を実施し、特発性心筋症の診断・ゲノム情報
利活用改善に向けた現状の把握と課題が明らかと
なった。 
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