
は じ め に

Duchenne型筋ジストロフィー（Duchenne muscular

dystrophy : DMD）はX連鎖性遺伝形式をとる進行性の

筋疾患であり，通常は男性のみに発症する．男性の発

症者では，心筋障害の合併が高率で，骨格筋障害によ

る呼吸不全と心筋障害による心不全が2大死因となっ

ている．従来，女性保因者の心筋障害については十分

な注意が払われていなかったが，最近保因者にも心機

能障害が認められるとの報告がみられるようになっ

た1－3）．

今回，我々は拡張型心筋症様の心機能低下を示し，

心症状が唯一の症状であったDMD保因者の症例を経

験したので報告する．本症例はβ遮断薬療法が有効で

あったと思われた．

症　　　例

症　例 48歳，女性，事務職

主　訴 : 動悸

既往歴 : 特記事項なし

家族歴 : Fig. 1に家系図を示す．長男，二男，三男

はDMDと診断されており，いずれも著明な心筋障害

が認められている．長女は健康で当院で心電図，心エ

コー図を記録したが，異常は認められなかった．
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─────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────
A 48-year-old female carrier of Duchenne muscular dystrophy had developed congestive heart failure

but had no skeletal muscle symptoms. She was admitted to our hospital complaining of palpitation in
December 1998. Her three sons had Duchenne muscular dystrophy. Neurological examination was unre-
markable with no evidence of muscle weakness. Serum creatine kinase level was slightly increased.
Echocardiography showed severe left ventricular dysfunction. Coronary angiography showed no abnor-
malities. Left ventriculography showed generalized hypokinesis and left ventricular ejection fraction was
28%. Dystrophin immunostaining of the skeletal muscle biopsy specimen showed a mosaic pattern. The
dystrophin negative fibers were scattered among positive fibers. Cardiomyopathy is the only clinical mani-
festation of dystrophin gene mutation in carriers. Beta-blocker therapy（carvedilol 5 mg/day）was effective
in this patient. 
─────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────────J Cardiol 2001 ; 38（1）: 35－40
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現病歴 : 1998年 10月頃より動悸が出現したため，

当院を受診した．心エコー図検査で左室機能の低下を

認めたため，精査加療目的で入院となった．

入院時現症 : 身長 1 5 4 c m，体重 5 7 k g．血圧

110/80 mmHg．脈拍92/min，整．頸静脈怒張なし．肺

野にはラ音なし．心尖部に汎収縮期雑音（LevineⅢ/Ⅵ

度）を聴取し，3音が認められた．腹部は異常なし．

筋力は正常で，神経学的な異常所見は認められなかっ

た．

入院時検査所見 : 白血球数6,700/μl（分画正常），赤

血球数409×106/μl，血中ヘモグロビン濃度 11.1 g/dl，

ヘマトクリット33.2%と軽度の貧血が認められた．生

化学検査ではGOT 22 IU/l，GPT 39 IU/l，LDH 248 IU/l，

AlP 69 IU/lと正常範囲であった．クレアチンキナーゼ

は218 IU/lと軽度上昇していたが，クレアチンキナー

ゼ-MBは4I U/lと正常範囲であった．アルドラーゼは

6.7 IU/lと軽度上昇していた．腎機能は異常なし．C反

応性蛋白は 0.3 mg/dl未満，血沈は 5 mm/hrであった．

ミオシン軽鎖Ⅰは 2 . 3 n g / m l，トロポニン T は

0.05 ng/ml以下と正常範囲であった．脳性Na利尿ペプ

チドは1,080 pg/mlと著増していた．

12誘導心電図（Fig. 2）: 洞調律で，心室期外収縮が

認められた．Ⅴ1のR/S比は1で，Ⅰ，aⅤLではQ波が

認められた．Ⅲ，aⅤFでは陰性T波が認められた．

胸部X線像（Fig. 3）: 心胸郭比は 63%と拡大して，

左第4弓，右第2弓の突出が認められた．肺野にうっ

□ : Normal male. ○ : Normal female. Arrow : The
patient, a symptomatic female carrier. ■ : Male with
Duchenne muscular dystrophy. 

Fig. 1 Disease in the family
DCM＝Duchenne muscular dystrophy.

Fig. 3 Chest radiograph revealing cardiomegaly
Cardiothoracic ratio is 63%.

Fig. 2 Twelve-lead electrocardiogram on admission



血像は認められなかった．

心エコー図（Fig. 4）: 左室は肥大はなく，内腔は拡

張末期径/収縮末期径56/47 mmと拡大していた．壁運

動はび漫性に低下していたが，とくに後壁基部での低

下が著明で，短縮率は16%であった．左房径は49 mm

と拡大し，中等度の僧帽弁逆流が認められた．

心臓カテーテル検査 : 冠動脈造影（Fig. 5）: 冠動脈に

は動脈硬化性変化は認められなかったが，左冠動脈前

下行枝から肺動脈へ交通する冠動脈瘻が認められた．

左室造影（Fig. 6）ではび漫性に壁運動低下が認められ，

左室駆出率は 28%だった．また，僧帽弁閉鎖不全に

伴う中等度の逆流が認められた．心筋生検は本人，家

族の強い希望により施行しなかった．

骨格筋生検ジストロフィン染色（Fig. 7）: 右大腿筋

より採取した骨格筋生検組織のジストロフィン染色で

は，本来均一に染色されるべき細胞膜周囲が一部欠損

し，モザイク状に染色されていた．これはDMDの保

因者に一致した所見であると考えられた4）．

入院経過 : DMDの家族歴が濃厚で，患者のクレア

チンキナーゼ，アルドラーゼが軽度高値であること，

筋生検のジストロフィン染色の所見からDMD保因者

である可能性が高いと考えられた．

入院後利尿薬（フロセミド20 mg/dayとスピロノラク

トン25mg/day）とメチルジゴキシンの投与を開始した．

アンジオテンシン変換酵素阻害薬とβ遮断薬の適応と

考えられたが，血圧が90 mmHgと低値であったこと，

ホルター心電図で心室期外収縮が主に日中頻発

（5,933/day）しており，非持続性心室頻拍が認められた

Duchenne型筋ジストロフィー保因者の心筋症 37

J Cardiol 2001; 38: 35 – 40

Fig. 4 Two-dimensional echocardiograms
Left column : Parasternal long-axis view at enddiastole（upper）and endsystole（lower）.
Right column : Short-axis view at enddiastole（upper）and endsystole（lower）.



ことから，まずβ遮断薬を投与することにした．カル

ベジロールを 2 mg/dayより投与を開始し，1 mg/week

ずつ5 mg/dayまで増量した．投与後，自覚症状は消失

し，増量によっても心不全の増悪は認められなかった．

ホルター心電図でも心室期外収縮が減少（1,666/day）

し，心室頻拍も認められなくなったため，カルベジ

ロール 5 mg/dayを維持量として，1998年 12月 23日，

退院した．

1999年4月16日（退院5ヵ月後）の心エコー図では，

左室拡張末期径/収縮末期径は 53/43 mm，短縮率20%

と改善が認められた．また，胸部X線像で心胸郭比は

52%と縮小しており，脳性Na利尿ペプチドも90 pg/ml

まで低下した．

考　　　察

本症例は，拡張型心筋症様の心筋障害を伴った

DMD女性保因者であると考えられる．DMDの保因者

であることは，1）家族歴で息子3人がDMDを発症し

ていること，2）クレアチンキナーゼ，アルドラーゼの

軽度高値，3）筋生検のジストロフィン染色でモザイク

パターンを示したことより診断した．また，患者およ

び家族の希望で心筋生検は施行できていないが，著明

な心機能低下はDMD保因者に合併した心筋症である

と考えられた．なお，左前下行枝から肺動脈への冠動

脈瘻が認められているが，その短絡血流は定量的な評

価はできていないものの高度ではなく，虚血を引き起

こすほどのものではないと考えられた．また，心エ

コー図検査などでも，左前下行枝領域により壁運動障

害が強いということもなかった．
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Fig. 5 Selective coronary angiograms showing no arte-
riosclerosis, and the left anterior descending
coronary artery draining into a pulmonary
artery fistula
Upper : Left coronary artery, right anterior oblique
position.
Lower : Right coronary artery, left anterior oblique
position.

Fig. 6 Left ventriculograms, right anterior oblique
position, demonstrating poor contractility with
an ejection fraction of 28% at enddiastole
（upper）, and endsystole（lower）



DMD女性保因者の90%以上は無症候性である 5）が，

少数例で近位筋の筋力低下，腓腹筋の肥大などの骨格

筋症状がみられることがある．女性保因者の心筋障害

については，従来散発的な報告がみられるのみであっ

た1）．しかし，最近一定の頻度で心筋障害が認められ

ることが明らかとなってきた2,3）．オランダのコー

ホート研究6）によるとDMD保因者のうち8%（7/85例）

に拡張型心筋症が認められており，我が国でも上田ら

の報告7）ではDMDの確実な保因者 16例のうち 12例

（75%）に拡張型心筋症様の心病変が認められ，そのう

ち左室駆出率40%以下のものが4例（25%）にみられて

いる．

本症例は明らかな骨格筋の症状が認められず，心症

状が唯一の症状であった．このような例は比較的まれ

で，数例の報告があるのみである1,2,8）．心筋症を発症

するかどうかは心筋のジストロフィン陰性筋の量と関

係しているとされ，心筋症の発症と遺伝子変異との関

係は明らかでない6）．

近年，拡張型心筋症の治療に利尿薬，ジギタリス，

アンジオテンシン変換酵素阻害薬の3者に加えてβ遮

断薬療法の有用性が報告されている．DMD患者の

うっ血性心不全にもβ遮断薬が試みられ，有効である

との報告がある9）が，保因者に対する治療についての

報告は少ない10）．本症例では利尿薬，ジギタリスに加

えてカルベジロールを投与したところ左室収縮能の改

善が認められ，有効であると思われた．

本症例では治療前脳性 N a 利尿ペプチドが

1,080 pg/mlと異常高値を示していた．Adachiら11）は保

因者の心筋障害の早期診断，経過観察に脳性Na利尿

ペプチドが有用であったと報告している．本症例でも

β遮断薬投与によって脳性Na利尿ペプチドの著明な

低下が認められ，臨床経過と良く相関した．

結　　　語

拡張型心筋症様の心機能低下を示し，心症状が唯一

の症状であったDMD保因者の 1例を経験した．本症

例はカルベジロールによるβ遮断薬療法が有効であっ

た．
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Fig. 7 Immunofluorescence staining of a muscle speci-
men obtained from the patient with anti-dys-
trophin antiserum, showing a mosaic pattern on
the surface membrane, ×50

拡張型心筋症様の心機能低下を示し，心症状が唯一の症状であったDuchenne型筋ジストロ
フィー保因者と思われる症例を経験したので報告する．症例は 48歳，女性．主訴は動悸．長男，
二男，三男がDuchenne型筋ジストロフィーと診断されている．1998年10月頃より動悸があり，同
年12月に当科を受診した．身体所見では筋力低下はなく，神経学的にも異常が認められなかった．
心エコー図で著明な左室収縮能の低下を認めたため入院となった．冠動脈造影は有意狭窄はなく，
左室駆出率は28%と著明に低下していた．大腿筋より施行した骨格筋生検のジストロフィン染色
でDuchenne型筋ジストロフィー保因者と診断した．本症例はカルベジロール5 mg/dayを投与しβ
遮断薬療法が有効であった．
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