
肥大型心筋症  

【基本病態】肥大型心筋症は、不均一な心肥大に基づく左室拡張能低下を基本病態とする疾患群で  

ある。また、拡張相肥大型心筋症は、心筋収縮不全と左室内腔の拡張が肥大型心筋症か  
ら移行した事が確認されたものをいう。   

【分類】a）非閉塞性肥大型心筋症  

b）閉塞性肥大型心筋症  

c）心室中部閉塞性心筋症  

d）心尖部肥大型心筋症  

e）拡張相肥大型心筋症   

【肥大型心筋症の診断基準】  

肥大型JL、筋症診断における最も有用な検査は、（1）心臓超音波検査などの画像診断によ  

る所見である。（1）の検査結果に加えて、（2）高血圧性心疾患などの鑑別すべき疾患  

との鑑別診断を行うことは必須である。また、（3）心筋生検による所見、（4）家族性  

発生の確認、（5）遺伝子診断が確定診断に有用である。  

おのおのの条件を以下に記械する。  

（1）心臓超音波検査などの画像診断による下記の所見  

a）非閉塞性肥大型心筋症  

心室中隔の肥大所見、非対称性中隔肥厚（拡張期の心室中隔厚／後壁厚≧1．3）など心筋の限局  
性肥大。  

b）閉塞性肥大型心筋症  

左室流出路狭窄所見、僧帽弁エコーの収縮期前方運動  

c）心室中部閉塞性心筋症  

左室中部狭窄所見  

d）心尖部肥大型JL、筋症  

心尖部肥大所見  

e）拡張相肥大型心筋症   

心筋収縮不全と左室内腔の拡張を認め、肥大型心筋症からの移行が確認されたもの   

（2）鑑別診断  

高血圧性心疾患、心臓弁膜疾患、先天性心奇形などの除外診断  

鑑別すべき疾患として、   

高血圧性心疾患、心臓弁膜疾患、先天性心疾患、虚血性心疾患、内分泌性心疾患、貧血、肺性心、  

さらに、特定心筋疾患（二次性心筋疾患）：①アルコール性心疾患、産裾心、原発性心内膜線   

維弾性症、②心筋炎、③神経・筋疾患に伴う心筋疾患こ④結合組織病に伴う心筋疾患、⑤栄養性   

心疾患（脚気心など）、⑥代謝性疾患に伴う心筋疾患（Fabry病、ヘモクロマトーシス、Pompe病、   

Herler症候群、Hunter症候群など）、⑦その他（アミロイドーシス、サルコイドーシスなど）   

（3）心筋生検による下記の所見  

肥大心筋細胞の存在、心筋細胞の錯綜配列の存在  
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（4）家族歴  

家族性発生を認める   

（5）遺伝子診断  

心筋βミオシン重鎖遺伝子、心筋トロポニン遺伝子、心筋ミオシン結合蛋白・C遺伝子などの  

遺伝子異常   

【診断のための参考事項】  

（1）自覚症状：無症状のことも多いが、動惇、呼吸困難、胸部圧迫感、胸痛、易疲労感、浮腫な  

ど。めまい・失神が出現することもある。  

（2）心電図：ST・T波異常、左室側高電位、異常Q波、脚ブロック、不整脈（上室性、心室性  

の頻脈性不整脈、徐脈性不整脈）など。QRS幅の延長やR波の減高等も伴うことがある。  

（3）聴診：Ⅲ音、Ⅳ音、収縮期雑音  

（4）生化学所見：心筋逸脱酵素（CKやLDH等）や心筋利尿ペプチド（ANP，prOBNP）が持続的に   

上昇することがある。  

（5）心エコー図   

心室中隔の肥大、非対称性中隔肥厚（拡張期の心室中隔厚／後壁厚≧1．3）など心筋の限局性肥   

大。左室拡張能障害（左室流入血流速波形での拡張障害パターン、僧帽弁輪郭拡張早期運動速   

度の低下）。   

閉塞性肥大型心筋症では、僧帽弁エコーの収縮期前方運動、左室流出路狭窄を認める。   

その他、左室中部狭窄、右室流出路狭窄などを呈する場合がある。   

拡張相肥大型心筋症では、左室径・腔の拡大、左室駆出分画の低下、びまん性左室壁運動の低   

下を認める。  

ただし、心エコー図での評価が十分に得られない場合は、左室造影やMRI、CT、心筋シンチグ  

ー  ラフイなどで代替しても可とする。  
（6）心臓カテーテル検査：   

＜冠動脈造影＞通常冠動脈病変を認めない。   

＜左室造影＞心室中隔、左室壁の肥厚、心尖部肥大など。   

＜圧測定＞左室拡張末期圧上昇、左室M大動脈間圧較差（閉塞性）、Brockenbrough現象。  

（7）心筋生検：肥大心筋細胞、心筋細胞の錯綜配列など。  

（8）家族歴：しばしば家族性（遺伝性）発生を示す。血液や手術材料による追伝子診断  

が、有用である。  

（9）拡張相肥大型心筋症では、拡張相肥大型心筋症の左室壁厚については、減少するもの、肥大  

を残すもの、非対称性中隔肥大を認めるものなど様々であるが、過去に肥大型心筋症の  

診断根拠（心エコー所見など）があることが必要である。   

【申請のための留意事項】  

1新規申請時には、  
12誘導心電図（図中にキャリブレーションまたはスケールが表示されていること）   

および心エコー図（実画像またはレポートのコピー）により診断に必要十分な所見が呈示されて   

いること）の提出が必須である。  

2 心エコー図で画像評価が十分に得られない場合は、左室造影やⅦモⅠ、CT、心筋シンチグラフィな   

どでの代替も可とする。  

3 新規申請に際しては、心筋炎や特定心筋疾患（二次性心筋疾患）との鑑別のために、心内膜下心   

筋生検を施行することが望ましい。また、冠動脈疾患の除外が必要な場合には冠動脈造影または   

冠動脈CTが必須である。  

4 申請・更新時は、下記の大項目を一つ以上満たすこととする。  
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大項目① 心不全や不整脈治療（ICD植込みなど）による入院歴を有する   

大項目② 心不全の存在  

心不全症状NYHAII度以上かつ［（推定Mets6以下）or（peak VO2〈20）］   

大項目③ 突然死もしくは心不全のハイ リスク因子を一つ以上有する  

1）致死性不整脈の存在  

2）失神・心停止の既往  
3）肥大型心筋症による突然死もしくは心不全の家族歴を有する  

4）運動負荷＊に伴う血圧低下（血圧上昇25m正ig未満；対象は40歳未満）  

5）著明な左室肥大（最大壁厚≧30mm）  

6）左室流出路圧較差が50m畑gを超える場合などの血行動態の高度の異常  

7）遺伝子診断で予後不良とされる変異を有する  

8）拡張相に移行した症例  

傘運動負荷を行う場合には危険を伴う症例もあるため注意を要する  

本認定基準は、肥大型心筋症の診療に関するガイドライン（2007年改訂版 日本循環器学会）など  

をもとに作成している。診断技術の進歩とともに、認定基準が変更されることがある。  
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肥大型心筋症個人票 臨床個人調査票  （1．新規）  

ふりがな   生年 ［二朔 □大［コ屠 口平   

氏 名   性別 ⊂漢 □女  年  月   日  

月日  （満  歳）   

住所   
郵便番号  出生  発病時在住  

電話  都道府県  都道府県   

［コ許ロ  口許口  保険1．政 2．組 3．共  

脚日                                 □平成   年  月  日 桝日 口平成   年  月  日 種別 4．国 5．介 6．高   

身職者    ロあり聯紛□なし 
手 帳   

在 額磨憾）ロ要支援ロなし   

現在の  社会活動 口就労 口就学 口家事労働 □在宅療養 □入院 □入所 □その他（ ）   

生活状況  日常生子吉 口正常 口不自由だが独力で可能 □部分介助 □全面介助   

最近6カ月の  □主に入院  口入院と通院半々  □主に通院（   回／月）  □入通院なし   

受診状況   ロその他（  ）   

（具体的に記入）  

発症と経過  
【WISH入力不要】   

ロ・L筋衆 口妨L症・′L備膵 □二刑艶笑患 口先天性疾患 口糖尿病  

既往歴  ロ高血圧抹泊脚劫仙王： ／  n】n惚碍南朝間：  年間）  
ロその他（  ）  

□なし   

（L腐乱突然死を中心烏  

家族歴     □あり（  ）  

□なし   

（1）発癌時期 □6カ月未満 □1年未満 ロ5年和茜 ロ10年未満 ロ10年以上前■ ⊂汗坪  

（2）初発症状□1嚇 □全新鮮知覧 ⊂地痛・腫酎圧迫感 □軸惇□失神  

現病歴  ロその他（  ）□なし  

（3）現勺野二）≠宿代lコ】聯慨 口全身倦怠感口碑l針牒耐圧迦英 ⊂捌悸 ⊂咲神  

□その他（  ） □なし   

1．身体所見侠施日  年 月  日）  

血圧 ／ 1n嶋、脈拍＿／分∴不把脈口あり □なし、呼吸牧 ／分  

郊静研怒張 口あり □なし 月刊重大ロあり 口なし 浮腫 □あり □なし  

Ⅲ音 □あり □なし Ⅳ音 □あり □なし 心朝音 □あり（ロ団紗那［据溺糊 口なし  

肺ラ音 口あり 任コ相生 □堀野□なし  

m肌ノL嚇捌罰 □Ⅰ□Ⅱs □Ⅱln □Ⅲ m  

2．胸部レ覇＝実施日  年 月  日）  心J祉ヒ  ％  

うっ血牧口あり □なし 牌水口あり □なし その他（  ）  

3．心電図（笑施目  年 月 日）  

洞調律□あり □なし ′L拍牧＿ ／分  

心房細動 □あり 口なし  心房粗軸 □あり □なし  

心室期外収縮 □あり（Lown  度）□なし  心室頻柏 □あり □なし  
伝導異常 □SSS 口Ⅰ度房重ブロック ロⅡ度房窒ブロック ロⅢ度房重ブロック  

□右脚ブロック ロ左脚ブロック ロ心室内伝導障害  

PQ時間  msec  QRS時間  ms白c  QT時間  川SeC  

検査所見  異常Q波 □あり ロなし  SV，（N mV）十RV5（＿ rnV）＝   mV  

ST低下 ロあり（最大誘導  、電位  mV）Dなし  

巨大陰性丁波 □あり □なし  

その他の所見（  ）  

4．ノL、エコーー」図（完晦日  年 月 日）  

検査時の細律（  ） 心拍数  ／分  

左室内径 LVDd  mm LVDs  rnm  左窒駆出分画  ％  
左室壁厚IVS  Lum PWT  u”n 軋 Ⅲm（（調立  ）  

左房径  mⅢ 右室径  l肌  下大柳雁  」  Illm  

局所壁運働低下 ロあり（部位：  ） □なし  

狭窄部位 □あり（部位：□左室流出路 □左窒中部 □右室流出路） □なし  
JL、掛夜貯留 □あり □なし  

僧帽弁逆流  度  三尖弁逆流速度から求めた右茎右房間圧較差    mHg  
僧帽弁統入波形旦＿C血／s A＿＿Cm／s DcT＿mS 組織ドプラ法：E’  cm／s  
その他異常所見 □あり（  ） □なし  

5．心臓カテーテノ月余査（実施日  年 月  日）   
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左重造影所見 壁運動低下 □あり（  

冠動脈造賢所見 ⊂Ⅰ蹄 □異常（  

） □なし 左室駆出分画  

）  

左基王   ／  （拡張末靭≡し一）m雌 フ頓新庄   ／  （平均  ）m正也  

）血鴨  右室王   ／  （榊匠）咄 肺動脈圧   ／  （平均  

肺動洞契入圧  Ⅲ咄 ノL柏出量00‥CI 山血－＝  山血〟石頭L血七  
心内月貫下生検 □正常   

口異常（口心筋肥大 口銭綜配列r □その他（  

6．脈Ⅰ／ロ（実施日   

壁運動低下 □あり（   

その他異常所見（   

7．シこ／チグラム（実施日   

壁運勤低下 口あり（   

その他異常所見（   

8．運動耐容郁＃蛮（実施日   

口正常  □異常（  

年 月  日）  

） □なし 左重駆出分画  ％  

年 月  日） 核種（  

） □なし 左室駆出分画  ％  

年 月  日）  

） peakVO2ⅦTnl／min／kg  

9．血液検査 快施日  

lⅥ£  舟IIl  

叩  g／dl  

×104血3 鱒－ g／dl  鱒
仙
 
 

g／dl  肪r  IU/1 

（Ⅹ  IU/1 

地  口鴎／  

軋p  nr/l 

α  喝／dl  

Cl  汀E扉1  

u封  m／1  
Ⅷ   略／dl  
BS  n勒／dl  （コP  汀正dl  

遺伝子診断  遺伝子諮晰の南無き□なし □あり 俣施日  年 月 日）異端遺伝子名（  

① 虚血性心疾嵐  

②弁膜症・先対比疾J患  

G）吾血圧性心疾患  

④炎症性L凝疾患（L、筋炎な凹  

（9イ嘲寸性心疾恕  

（砂全身性心筋疾患  

⑦神経・筋疾患（筋ジストロフィーを含む）  

⑧過敏性▲中毒性疾患、産術無  

口できる  口できな′、  

□できる  口できない  

ロできる  □できない  

□できる  □できない  

口できる  ロできない  

口できる  ［コできない  

口できる  ロできない  

［コできる  □できない  

鑑別診断  

1．ジギタリス（薬品名  

（用苗  

3．ACE阻害葉（薬品名  

（用量  

5．β遮断基（薬品名  

（用Ilヒ  

7．抗不鰹脈堰（薬品名  

（用rlモ  

9．その他（非薬物治療を含む）  

（  

2．利尿薬（薬品名  

（用摘  

4．AⅡ括抗薬（薬品名  

（用擢  

6．血管拡張燕（薬品名  

（用量  

8．カテコラミン（主隼品名  

（用量  

治療内容  

医療上の問題点  

【wISH入力不要】  

所棉碇搾  

所 在 地  （1軋  （ ）  ）  

主治医氏名  

記機牢月日：   年 月 日  
（怪1来者の症状が悪化した場合のみ記閲  

症状が漂化したことを医師が確認した年月日   

特定疾患登録者証交付年月日  

平成 年  月  日   

平成 年 月  日  

留意事項：①原則として6カ月以内の資料に基づき記入すること。  

②心電図、心エコー図（実画恨またはレポートのコピー。ただし、心エコー図での評価が十分に得られない場合には、CT、M  

RI、心筋シンチグラフィ、左室造影などでの代替も屯）を添付すること。  

③可能であれば、その他両便検査、心筋生検所見のコピーも添付㌻ること。  
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肥大型心筋症個人票 臨床個人調査票  （2．更新）  

ふりがな  生年 口明 □大［コ召 口平   

氏 名  性別 □男 口女  年  月  日  

月日  （満  歳）   

住所   
郵便番号   出生  発症時在住  

電話   都道府県  都道府県   

ロ］節ロ  ロi節口  保険 1．政 2．組 3．共  

脚日                                □平成 年 月 日 初診年月日 口羽戌  年 月  日 種別 4．国 5．介 6．高   

劇棉者    □あり 侍板 紙 □なし   
手 帳  

介謂仁認定脚護酢鍍）ロ要支援き⊂なし   

現在の  社会活動 □就労 □就学 口家事労働 口在宅療養 □入院 □入所 ロその他（ ）   

生活状況 －  日常生活 口正常 □不自由だが独力で可能 0部分介助 □全面介助   

最近6カ月の  ロ主に入院  □入院と通院半々  □主に通院（   回／月）  ロ入通院なし   

受診状況  ロその他（  ）   

前回中吉都寺  口機矢口不変 口徐々に更訂ヒ 口舌適こ憑ーヒ   

からの変化  □その他（  ）   

（1）呼吸困難  ［瑚糎 口不変 口凰央 □なし  

（2）全別巻壱感  □増強［コ不変 D圏矢 口なし  

自覚症状                                     （3）胸痛・胸部圧迫感  ⊂増挽 口不変 口樋矢口なし   

の変化  （4）動惇  □増強ロ不変［二樹央 □なし  

（5）失神  □増強［コ千変ロ憧快：□なし  

（6）その他（  ） □増強 口不変 口倒矢 口なし   

年 月  日）  1．身体所見の変化（  

□あり（  ）  

□なし  

血圧 ／llll晦、㈹軋＿／分∴不整脈⊂あり ロなし  

昭仙心機能鉛煩 □Ⅰ□Ⅱs □Ⅱ川 口Ⅲ m  

2．胸部し榔封ヒ（  年 月  日）  ノLⅥ祉ヒ  ％  

口あり（  ）  

□なし  

3．心電図所見の変化（  年 月  日）  

□あり（  ）  

□なし  

4．心エコー1抑財ヒ（実施日  年 月  日）  

検査時の調律  心拍数  ／分  

左室内径 LVDd  mm LVDs  mm  左室駆出分画  ％  
左窒壁厚IVS  nm PWT  mm 昂爽堕草＿＿＿ ImLl倒位  ）  

左房径   Illln 右室径  I1111l ‾称謝腫L】】 ■nln  

狭窄部痘 口あり（部位＝□左窒流出路 □左室中部 口右窒流出路） 口なし  
検査所見  

僧帽弁逆流  度  三尖弁逆流速度から求めた右窒右房問圧較差  mmHg  

僧帽弁流入波形 Lcm／s Lcrn／s DcT＿mS 組織ドプラ法：E’  cm／s  

その他変化 口あり（  ） □なし  

5．心臓カテーテル検査所見の射ヒ宙≡施日  年 月  日）  

Dあり（  ）  

□なし  左茎駆出分国¶ ％  
朋棚圧   ／  （平L）血屯 右詞  」   m鴫  

購鋸博玖庄   血地 心拍出故00：CI  l血n：   山血〟  

6．腫Ⅰ／口所見の変化撰施日  年 月  日）  

口あり（  ）  

ロなし  左室駆出分画  ％  

7．シンチグラ棚財ヒ（実施日  年 月  日）  

□あり（  ）  

ロなし  左室駆出分画  ％  

8．運軌耐容能検査の変化  

□あり（  ）   
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□なし   

9．血液検査侯施目  年  

PeakVO，＋ml／min／kg  

日
 
 

月
 
 
 

l
l
 
 

班
Ⅳ
■
M
柑
 
 

艦  ／／厄 
3  

旺C  
4 3 XlO血  

TP  g／dl  Alb  g／山  AST  

Aげ  Ⅳ／1  1皿  m／1  q＿  

α  汀〆dl  し帆  喝／dl  随  

打払／1  BS  血dl  O『   汀釘dl  

1．ジギタリス（薬品名  

（用量  

3．ACE阻害薬（薬品名  

（用量  

5．β遮断薬（薬品名  

（用崖  

7．抗不整脈薬（薬品名  

（用撞  

9．その他（非薬物治嫉を含む）  

（  

2＿ 利尿薬（薬品名  

（用量  

4．AⅡ括抗薬（薬品名  

（用是  

6．血管拡張薬（薬品名  

（用量  

8．カテコラミン（薬品名  

（用最  

治療内容  

医療上の問題点  

いVISIi入力不要】  

所杭脂琶絡  

所在 地  （阻J   （ ）  ）  

三封台医氏名  

記1脚日：   年 月 日  

留意事項：①原則として6カ月以内の質料に基づき記入すること。  

②心電図、心エコー図（実画像またはレポートのコピー。ただし、心エコー図での評価が十分に得られない場合には、CT、レI  

RI、心筋シンチグラフィ、左室造影などでの代替も可。）を添付すること。  
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【基本病態】  

左室拡張障害を主体とする ①硬い左室、②左室拡大や肥大の欠如、③正常または正常に近   

い左室収縮能 ④原因不明 の4項目を特徴とする。左室収縮機能、壁厚が正常にもかかわ  

らずうっ血性心不全がある患者では本症を疑う。小児例と成人例では予後が異なることを留   

意しなければならない。  

【拘束型心筋症の診断基準】  

拘束型心筋症の診断は、統合的に判断する必要があるが、①心拡大の欠如、②心肥大の  

欠如、③正常に近い心機能、④硬い左室、所見が必須であり、⑤ほかの類似疾卑との鑑   

別診断 がされていることが必要である。  

おのおのの条件を記載する。  

①心拡大の欠如：心臓超音波検査、MRIなどによる左室内腔拡大の欠如  

②心肥大の欠如：ノM蔵超音波検査、MRIなどによる心室肥大の欠如  

③正常に近い心機能：心臓超音波検査、左宝達影、MRIなどによる正常に近い左室駆   

出分画  

④硬い左室：心臓超音波検査・右心カテーテ／巧舞査による左室拡張障害所見  

⑤鑑別診断：肥大型心筋症・高血圧性心疾患・収縮性心膜炎などの除外診断  

．鑑別診断するべき疾病は下記である。  

収縮性心膜炎  

肥大型心筋症  

二次性心筋症   

心アミロイドーシス  

虚血性心疾患の一部  ・高血圧性心疾患  

拡張型心筋症  

心サルコイドーシス  心ヘモクロマトーシス   

グリコーゲン蓄積症  放射線心筋障害  家族性神経筋疾患など  

心内膜心筋線維症など  

さらに、認定には心不全症状があることが必要であるものとする。  

【診断のための参考事項】  

（1）自覚症状  

呼吸困難、浮腫、動惇、易疲労感、胸痛など。  

－71－  
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（2）他覚所見  

頚静脈怒張、浮腫、月刊重大、腹水など。   

（3）聴診  

Ⅲ音、収縮期雑音など。  

（4）心電図   

心房細動、上皇性期外収縮、低電位差、心房・心劃巴大、非特異的ST－T異常、脚ブ  

ロックなど。   

（5）心エコー図  

心拡大の欠如、正常に近い心機能、心肥大の欠如※l。心房拡大、心腔内血栓など。  

（6）心臓カテーテル検査  

冠動脈造影：有意な冠動脈狭窄を認めない。  

左重造影：正常に近い左宝駆出分画氾。   

右心カテーテル検査‥左室拡張障害（右房圧上昇、左室拡張末期圧上昇、石室拡張末期  

圧上昇、肺動脈吸入圧上昇、収縮性心膜炎様血行動態除外など）。  

（7）MRI  

左室拡大・肥大の欠如、心膜肥厚・癒着の欠如。  

（8）運動耐容能  

最大酸素摂取量および嫌気性代謝閥値の低下を認める。  

（9）心内膜下心筋生検   

特異的な所見はないが、心筋問質の線維化、心筋細月醐巴大、心筋線椎錯綜配列、心内膜  

月田享などを認める※3 。  

（10）家族歴  

家族歴が認められることがある。  
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注釈   

※1．心エコー所見  

項目  

①心拡大の欠如  

②心肥大の欠如  

計測値  

左重拡張末期径≦55Ⅰ皿 左室拡張末期径係数＜18mm  

心室中隔壁厚≦12mm  

左重後壁厚≦12Im  

③ドプラ検査 TMF：偽正常化もしくは拘束型パターン  

※病初期は呈さないことあり。  

経僧帽弁血流および経三尖弁血流の呼吸性変動の評価  

④心腔内血栓  

⑤左房拡大  左房径＞50Ⅰ肌、左房容積＞14伽1  

※2．′M蔵カテーテル検査：  

項目  計測値  

（D正常に近い左室駆出分画 左重駆出分画≧50％  

※3．冠動脈造影（冠動脈αト心内降下生検は心筋炎や特定心筋疾患との鑑別のため施行され  

ることが望ましい。  

【申請のための留意事項】  

1新規申請時には、12誘導心電図（図中にキャリブレーションまたはスケールが表示されてい   

ること）および心エコー図（実画像またはレポートのコピー。診断に必要十分な所見が呈示  

されていること。）または心臓カテーテルの所見の提出が必須である。  

2心二一図で画像評価が十分に得られない場合は、左室造影や脈Ⅰ、CT、心筋シンチグラフ   

ィなどでの代替も可とする。  

3新規申請に際しては、心筋炎や特定心筋疾患（二次性心筋疾患）との鑑別のために、心内膜   

下心筋生検が施行されることが望ましい。また、冠動脈造影または冠動脈CTは、冠動脈疾患   

の除外が必要な場合には必須である。  

4申請・更新時は、NYfnⅡ度以上、運動耐容能のpeakVO220ml／min／kg未満など、心不全の   

存在を必要とする。  
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拘束型、筋症 阿東聖心親駈 臨席個人調査票  臨床個人調査芯  

□明治□大正   

（新規  

氏 名  性別 □男   生年 □昭和口平成  
□女   月日  年  月  日   

T  

住 所  出生時  発症時  
電話 （）  都道府県  都道府県   
□研ロ  ロ昭和  保険1．政 2．組 3．共  

発病年月日                               ロ平成  年  月   日  初診年月日 □平成  年  月   日種別 4．国 5．介 6．高   

身体障害者 手 帳  □あり（等級  
級） □なし   介護認定□要介護（要介護度）□要支援□なし   

項在の  社会活動（□就労 口就学 □家輯働 □在室療濱 口嫡 □入所 口その他（  ））   

生活状況  日常生活（□正常 口不自由だ硝蜘珂能 □書粉介助 □酬   

最近6カ月  □虫こ入院  ロノ＼院と通覧半々  口蓋に通院（  回／月） □入掘院なし   

の受診状況  □その他（  
）   

□ Ⅲ1肥大型L崩症 ロ2その他の心筋症 □3′L筋衆 口4アミロイド」シスロ5サルコイドーシス  

既往歴  ロ6へモクロマトーシス ロ7好酉脚増鍬群 口8原覿壬生虫劇症 □9醐勿  

□1蛎始裾離癖後 口11アレしギー性疾患 □12自己免疫疾患 □潮解病  

□14将蹄帳用・尭電圧（恒）□15その他（  
））  

□16追伝子異常（  
）  

□なし   

（心疾患、突然死を中心に記撤して下さい）  

家族歴  □あり（  患者との続柄 ‥  ）  

□なし   

□特相生 師鋼  

柄 型      □2次性 研描璧に轟ナる該当番号 ＝  
）  

口その他（  ）   

1．虚血性心疾患  □できる 口できない  

2∴弁膜疾悪、先対生［戯  Dできる □できない  

3．詭血圧性L嫉憩  □できる □できない  
4．代射・内分泌性L疾患  口できる □できない  

鑑別診断                                                                         5．肺性L、  □できる □できない  

6．貧血  □できる 口できない  
7．利経・筋疾患筋ジストロフィーを含揖  Dできる ロできない  

8．中毒性疾慈、産脾そ‡  □できる 口できない   

発症経過  発症時期   □6ケ月未満口1年未消音⊂5年未満□10年未満□10年以上前0発脚瑞軒明   
1・初囁大 口息切れ□全射据包惑口調拒□動悸・対中ロJrI幽鎚症□その他（  ）ロなし  

現病歴          2∴現在の症状□息切れ□全別巻包盛□浮腫□動悸・突刺一口J憾弛丘□その他（  ）□なし   

1・プ傭乙  ㈱査日‥   年   月  

日）  

血圧 （   ／   打止め  即納   ／分  呼吸回散   ／分   SF戊  ％  

心雑音□あり 0収縮糊 口墟招抑 □なしⅠⅡ音□あり□なしⅣ許□あり□なし  

郡静脈怒張 □あり □なし肺慢性ラ音口あり□なし 月刊弘大□あり□なし 浮腫□あり□なし  

m肌心機雛出堰i⊂Ⅰ口Ⅲs□肋ロⅢ口Ⅳ peakVO2（  止んi∫㈲  

検査所見                                                                                   2‥胸部レントゲン所見  鹸在日‥   年   月   日）  

うっ血口あり□なし 胸水口あり□なし ノL胸ニヒ   ％ □その他（  
）  

3・心府庁見  脾在日‥   年   月  日）  

洞調律 Dありロなし□低国立 心拍数  ／分  心房紬助□あり □なし  

心妄斯外栃縮 口あり むown  度）□なし ′L垂頃拍 □あり □なし  

僻異常 □lO［］江 口Ⅳ □SS□右脚ブロックロ左脚ブロックロ心室内伝恐怖害  

PQ時間（  msec）QRS時間（  msec）QT時間（ msec）  

鼎軸波 口あり Dなし 訂て鼎首 ロあり □なし□その他（  
）  

4・ノLエコー個所見  牌在日：  年   月  日）  

検査塙調律（  ）ノU白牧  ／分  

左壷勺径Dd lnm Ds   mm  左室経仏画  ％  
産室堕享ⅠVS  mm PIV   mm 左房径  mm 下大静脈径  m  

石基内径RVD  mm  心のう液口あり □なし 心閲呼声⊂あり□なし  
左室壁運動低下ロあり（紺立：  ）bなし  

拡張詑 E  cm／secA  cm／sec  D＝T  msec E’   cm／sec  

僧帽弁還流□あり（   彪 □なし三尖荊逆流□あり旺格差   m止扉 □なし  

□そ（7）他（  ）  
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（検査日：  年  月  日）  

g／dl，Alb g／dl，  

IU／1，Buヾ  mg／dl，  

mEq／1，Cl mEq／1，  

5．血潮所見   

RBC x104／T71m3，Hb g／dl，Ht  ％，WBC  ／rElm3，TP   

GOT IU／1，GPT IU／1，Ll）H  工U／1，CK IU／1，ALP   

Cr mg／dl，UA mg／dl，Na mEq／1，Na mEq／1，K   

BS mg／dl，CRP mg／dl，BNP pg／m1   

6．ロ所見  ノ亡瀾田享 口あり ロなし   

膵び所見  心期日享 □あり □なし   

7．′L職カテーテル検査所見  

目）   

肺動脈圧  ／  bF mTH∂ 右墓王  ／  肝  

大動脈王  ／  毎 汀打鞄）左義王  ／ （EP  
月稚拙掛圧m ＝  血晦  ′L抽出量の尤Ⅰ  ／  

左室造影所見  □正常 □異常（  

冠軌悔敦所見  口正常 口異常（  

（検査日：   年  月  日）  

（検査日：   年  月  日）  

検査所見  

（つづき）  

（検査日：   年  月   

拡張末期匡圧格差  

（  山切   

）左蓋与l粉画  ％  
）  

8．シンチグラム ロ施行（検査日：   年  月  日）□輔子  

壁運動低下口あり 任己義昭士扮画  糊 口なし   

その他異常所見（   

9．JL内j好Iこ生検病噺見 □正常 口異常  

〔  

（検査日：  年  月
 
 

（寛刑名と一日投与最を記概して下さい。）  

ロジギタリス 匪剤名  

偶故  

口A正樹り 礫剤名  

押遣  

ロⅢⅠ手藷萌り 聯雌  
（開基  

□β過断薬種剤名       （用放  

） □血管拡張剤 聯嶋  

）  （用免  

） ロカテコラミン 牌賂  

）  （用敢  

） □その他弊制（薬斉嶋  

）  （用故  

）  □補助循環 （  

治瞭内容  

囲軋ヒの問題点  

医療機関所在地   

医療機関名   

主治医の氏名  印  
詞脚日：平成  年  月  日  

＊1：アントラサイクリン系抗がん剤、セロトニン、エルゴタミン、ブスルフアン、水銀化合物など。  

留意事項：①原則として6カ月以内の資料に基づき記入すること。  

②心電図、心エコー図（実画像またはレポートのコビームただし、心エコー図での評価が十分に得られない場合には、m、M  

RI、心筋シンチグラフィ、左室造影などでの代替も可。）を添付すること。  

③可能であれば、その他画像検査、心筋生検所見のコピーも添付すること。  
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拘型心筋症 臨床個人調査票  （更 新）  

ふりがな  □明治□大正   

氏 名  性別  □男  生年 □B許口口平成  

□女  月日  年   月  日   

住 所   出生時  発症時  

電話 （）  都道府県  都道府県   

□昭和  □昭和  保険1．政 2．組 3．共  

発病牢月日                                           □平成  年  月  日  僻目  □平成  年  月  日  種別 4．国 5．介 6．高   

易僻    ロあり（等級   級） 口なし   
手 帳  

介減認定□要介護（要介護度）ロ要支援ロなし   

祝匡既定  ロ日許ロ   

年月日   口頭成  年  月  日   

妙）  社会活動（ロ就労 口就学 □家持働 □在召蛾 ロブ童完 口入所 ロその他（  ））   

生活状況  日常生活（□正常 口不自由だが独力で可読 □紬介助 □全珊   

最近6カ月  口蓋こ祁完 □刃堤とi掛  口畠コ邸完（   ［訂月） ロメ通院なし   

の受診状況  ロその他（  
）   

前回中吉榊寺  ）   

からの変化   

口息切れ  （□i饉糸 口不変 □圏矢口な∪  

口金封轍  （□増強□不変□時夫 □なU  

自覚症状                         口汚睡  （□欄虫 □不変 口篭∃東口なu   

の封ヒ  □動悸・失神  （□埋鍾 口不変 口軽牧 口なU  

□血栓妻射症  （□士蝕嶺【コ不変 □樹矢 口なU  

□その他（  ）（□土建虫 □不変 口招央 □なu   

1．棚ヒ  鰊査日：  年   月）  

□あり（  ）  

口なし  

血圧 （   ／   1けIi旭  川舶  ／分  

NYh・L楯牌i□I□ⅢsロⅢh□ⅢロⅣ peakVO2（   mL4nlrレ傾  

2．J】槻11レントゲニ／醐ヒ  膜在日：  年   月  日）  

Dあり（：  ）  

Dなし  ノLJ】址ヒ   ％  

3．′L凋扇弼抄：薗ヒ  瞭i隻日：  年   月  日）  

□あり（ ）  

検査所見  □なし  

4．心エコ潮ヒ  ロあり ロなし  欄査日：  年   月  日）  

検抑制酔 （  ） 心拍牧  ／分  

左室内径Dd lnm Ds  mrn  左軸珂  ％  
左基盤厚】二VS  F川n PW  mfn 石室内径RVD  m  

拡踊徒 E   cm／secA   cm／sec  fhT  msec E’  cm／sec  

ノLのう液□あり ロなし 心腑肥捏 ロあり□なし そ咽ヒロあり（  ）□なし  
5．血潮紳i見  （衡‡日：  年   月  日）  

RBC  xlO‘L／mrn3，Hb  g／dl，Ht  ％，WBC  ／Tmn3，TP  g／dl，Alb  g／dl，  

GOT  IU／1，GPT IU／1，LDH  IU／1，CK IU／1，ALP IU／1，BUN  mg／dl，  

Cr  mg／dl，UA  rng／dl，Na  mEq／1，Na  mEq／1，K  mEq／1，Cl  mEq／1，  

BS  Eng／dl，CRP ［11g／dl，BNP  pg／ml   

相済搾と一日投引lモを記滅して下さし＼）  

ロジギタリス 陛剤名  
）  □血鴛氾張剤 樵剤名  

）  

阿拾  
）  何故  ）  

□咄剤 賎剤名  ）  ロカテコラミン 膵諦掩  
）  

治痛内容  搾埴  
）  ㈹二址  ）  

口ⅢⅠ手脚」（某主別名  ）  □その他璃利l搾奔搾  
）  

囲量  ）  闘埴  ）  

□β地歩膜（撃諦掩  
）  □柚蜘韓（  

）  

開放  ）   

医樟上の問唱点   

医療機閑所在地   

医療機関名   

主治医の氏名  印   

記敲牢月日二 平成  年  月  日   

留意二車年上①原則として6カ月以内の抒料に基づき記入すること。  

②心砥図、心エコー図（英画像またはレポートのコピー。ただし、心エコー図での評価が十分に得られない場合には、口、腫Ⅰ、心筋シンチグ  

ラフィ、左宝達影などでの代替も可。）を鮒すること。  
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ミトコンドリ  

1．主要項目   

（1）主症候  

① 準行性の筋力低下、又は 外眼筋麻痺を認める。  

② 知的退行、記銘力障害、痙攣、精神症状、失語・失認・失行、痘攣、強度視力低下、  

一過性麻痩、半盲、・皮質盲、ミオクローヌス、ジストニア、′川悩失調などの中枢神  

経症状のうち、1つ以上を認める。  

③ 心伝導障害、心筋症などの心症状、又は糸球体硬化症、腎尿細管機能異常などの腎症  

状、又は強度の貧血などの血液症状、又は中等度以上の肝機能低下などの肝症状を認  

める。  

（2）検査・画像所見  

① 安静臥床時の血清又は髄液の乳酸値が繰り返して高い、又は 肥スペクトロスコピー  

で病変部に明らかな乳酸ピークを認める。  

② 脳CT／曜Ⅰにて、梗塞様病変、大脳・小脳委縮像、大脳基底核、脳幹に両側対称性の  

病変等を認める。  

（∋ 筋生検 又は 症状のある臓器でミトコンドリアの形態異常を認める。  

なお、必要に応じて、以下の検査を行った場合  

④ ミトコンドリア関連酵素の欠損又はコエンザイムQlOなどの中間代議刑勿の欠乏を認め  

る。  

⑤ ミトコンドリアDNAの質的、量的異常、またはミトコンドリア関連核遺伝子変異を認  

める。  

2．参考事項   

（1）病理検査  

特異度が高い。筋病理における、赤色ぼろ線維（ゴモリ・トリクローム変法染色における  

RRF‥ragged－redfiber）、高SDH活性血管（コハク酸脱水素酵素におけるSSV：StrOngly  

SDHTreaCtive bloodvessel）、シトクロームc酸化酵素欠損線維、電子顕微鏡によるミト  

コンドリア形態異常、さらに骨格筋以外でも症状のある臓器・組織の病理学的検索で、明  

らかなミトコンドリア形態異常を認める。   

（2）酵素活性・生化学検査  

特異度が高い。罷患組織や培養細胞を用いた酵素活性測定で、電子伝達系、ピルビン酸代  

謝関連 及び TCAサイクル関連酵素、脂質代謝系関連酵素などの活性低下（組織：正常  

の20％以下、培養細胞：正常の30％以下）やコエンザイムQlOなどの中間代謝物の欠乏  

を認める。   

（3）DNA検査  

特異度が高い。病因的と報告されているミトコンドリアDNAの質的異常である欠失・重複、  

点変異（MITOMAP：http：／／www．mitomap．org／を参照）や量的異常である欠乏堺態（正常の  

20％以下）があること、もしくは、ミトコンドリア関連核遺伝子の変異を認める。   

（4）心症状の参考所見  
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心電図で、房室ブロック、脚ブロック、WPW症候群、心房細動、ST－T異常、心房・心室負  

荷、左室側高電位、異常Q波、左軸偏位を認める。  

心エコー図で、．拡張型心筋症様を呈する場合は左心室径拡大と駆出率低下を認める。肥  

大型心筋症様を呈する場合は左室肥大を認める。拘束型心筋症様を呈する場合は心房の拡  

大と心室拡張障害を認める。  

心筋シンチグラムで、MIBI早期像での取り込み低下と洗い出しの瓦進、BMIPPの取り込み  

克進を認める  

（5）腎症状の参考所見  

蛋白尿（試験紙法で1＋（30mg／dl）以上）、血尿（尿沈査で赤血球5／肝F以上）、汎ア  

ミノ酸尿（正常基準値以上）を認める。  

血中尿素窒素の上昇（20mg／dl以上）、クレアチニン値の上昇（2mg／dl以上）を認める。  

腎生検で、糸球体硬化像や尿細管変性を認める。  

（6）血液症状の参考所見  

強度の貧血（fJb6g／dl以下）、もしくは汎血球減少症（HblOg／dl、白血球4000／FLl以  

下、血小板10万／〃1以下）を認める。  

（7）肝症状の参考所見  

中等度以上の肝機能障害（AST，ALTが200U／L以上）、血中アンモニア値上昇（正常基準  

値以上）を認める。  

（8）乳酸値  

安静臥床時の血中乳酸値、もしくは髄液乳酸値が繰り返して、2ImOl／L（18mg／dl）以  

上である、又は腔スペクトロスコピーで病変部に明らかな乳酸ピークがある。  

3．ミトコンドリア病の診断   

確実例：（1）①から③のうち1項目以上を満たし、かつ（2）①から⑤のうち、2項目以上  

を満たすもの（計3Ⅰ頁目必要）   

疑い例二（1）①から③のうち1項目以上を捕たし、かつ（2）②から⑤のうち、1項目以上  

を満たすもの（計2項目必要）  

注意 画像検査については、放射線科による読影レポートを添付すること  

病理検査については、病理科による病理診断レポートを添付すること  
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ミトコンドリア病 臨床調査個人票  （1．新規）  

性別 二：二  年  月 
氏  名  

（ 

郵便番号   
出  生  発病時在住  

住  所  
（   ）   

都道府県  都道府県   
電話  

年 初月  
発 病 年 月  ‥ 満  年月日保険種‥了   

身体障害者  級） 介 護 認 定卜要介護（要介護度 ）2腰援3・なし   
手   帳   

社会活動（1．就労 2．就学 3．家事労働  4．在宅療養 5．入院 6．入所 7．その他（  ））  

生 活 状 況               日常生活（1．正常・2．やや不自由である  が独力で可能 3．制限があり部分介助 4．全面介助）   
半 

家 族 歴   
・ 

場合（ 
最   

， その 

該当するところに記入してください。   

A．病型   （該当病型の0にレ印を記入してく宍  ごさい）  

□ 慢性進行性外眼筋麻痺症候群（CP  EO）（KearnspSayre症候群を含む）  ロ Leigh脳症  

口 MELAS  ロ ミトコンドリア異常を伴  うミオクローヌスてんかん（MERRF）  口 ■レーハ㍉一病  

口 生化学的異常が明らかとなったミ  トコンドけ病（複合体Ⅰ、複合体Ⅱ欠損症等）  

口 原因不明な高乳酸血症  口  その他：   

B．発症と経過  

（有所見には口に，レ印と具体的な所屈  しを記載してください）  

C．主要症状  ① 筋症状 口進行性の全身性筋力イ  氏下  口外眼筋麻痺  □その他：  
② 中枢神経症状：□知的退行  ロ  記緒力低下 □痙欒  □精神症状  □強度視力低下  ロー過性麻  

峰  

□半盲  口皮質古  口ミオクローヌス ロシ～ストニア  

D小脳失調  □その他：  
③ 心症状  口心伝導障害（   ）  □拡張型心筋症  □肥大型心筋症  

□その他・  
㊨ 腎症状  口糸球体硬   □その他：  

⑤ 血液症状 □貧血（   ）ロその他：  

⑥ 肝症状  口肝機能障琶（   ）口高アンモニア血症  

⑦ 成育性難聴（初発年齢    行  気  ）  

⑧ 内分泌異常‥ 白糖尿柄 ロイ  氏身長  □その他：  

⑨ その他の臓器症状・  

D．検査所見   （診断の根拠となった検査所見をお示  しください。）  （検査日：   年  月  日）  

① 血晴乳酸値  （基テ  準値  ） 髄液乳酸値  （基準値  ）  

MRスヘ○クトロスコヒー一における乳酸高値   （基準値  
）  

② 脳CT（MRI）所見・  

③ 筋生検所見：  

④ 酵素学的所見：（骨格筋、線維芽  細胞、その他；  ）  

％、又は ホモブラスミー）  ⑤ ミトコンドけDNA検査・  （へテげラスミー：  
核DNA検査・  

⑥ その他の特徴的な検査所見（心′  露図、心エコー所見、血晴CK値、糖負荷試験、聴力テスト等）  
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ミトコンドリア病 臨床調査個人票  （2．更新）  

名  性別 …：要言冨…：器芸≡二至芸 年  
月 

氏  
（ 

郵便番号  

住  所  
出   生  発病時在住  

（）   
都道府県  

電話  
都道府県   

年 

（満  

初月  
発 病 年 月  ‥ 年月日保険種‥了   

身体障害者  級） 
介 護 認 定ll・要介言墾（要介離 ）2靡援3二れ   

手   帳   

初回認定年月  

生 活 状 況     社会活動（1．就労2．就学3．家事労働4．在宅療養5．入院6．入所7．その他（ 。常生活（1・正㍑やや不自由であるが独力で可能3・制限があり部分介助4・全孟三三濯芸年月   
2「 半 

家 族 歴   
場合（ ） その 

治療と経過（具体的に記述）  

治療（治療継続・治療中止・．経過観察のみ・その他  ）   

（該当病型の□にレ印を記入してください）  

A．病型  □ 慢性進行性外眼筋麻痺症候群（CPEO）（Kearns～Sayre症候群を含む）   □ Leigh脳症  

□ MELAS  ロ ミトコント■リア異常を伴うミオタローヌスてんかん（MERRF）  ロ レーハ寸一柄  

□ 生化学的異常が明らかとなったミトコンドけ病（複合体Ⅰ、複合体Ⅱ欠損症等）  

口 原因不明な高乳酸血症  □ その他：   

（有所見には□に，レ印と具体的な所見を記概してください）  

B．主要症状  ① 筋症状 □進行性の全身性筋力低下  口外眼筋麻痺  ロその他二  
② 中枢神経症状：ロ知的退行  □記銘力低下 口痙欒  口精神症状  口強度視力低下  ロー過性麻  

埠  

□半古  口皮質盲  ロミオクローヌス ロシヾストニア  

ロ小脳失調  口その他：  
③ 心症状  口心伝導障害（  ）  □拡張型心筋症  □肥大型心筋症  

□その他：  

④ 愕症状  □糸球体硬化  □愕尿細管障害  □その他ニ  
⑤ 血液症状 □＝往血（  ）□その他：  

⑥ 肝症状  口肝機能障害（  ）□高アンモニア血症  

⑦ 成音性難聴（初発年齢    歳  ）  

⑧ 内分泌異常：口糖尿病  □低身長  口その他：  
（勤 その他の臓器症状：   

（最近1年間に施行された場合に記入）  （検査日：   年  月  日）  

D．検査所見  ① 血清乳酸値      （基準値     ） 髄液乳酸値  （基準値  ）  

MRスヘ○クトロスコヒ○一における乳酸高値               （基準値          ）  

② 脳画像所見 又は、特徴的な検査所見  
（以下の診断の根拠となる所見）  

③ 筋生検所見：  

④ 酵素学的所見：（骨格筋、線維芽細胞、その他；  ）  

⑤ ミトコンドけDNA検査 又は 核DNA検査   

E．治療内容  （治療内容と反応性、医療上の問題点について記撤してください。）   

及び  

医療上の問題点  

医療機関所在地  

医療機関名  

医師の氏名  印 記叔年月日‥平成 年 月 日   
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