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研究要旨 本年度は当施設に通院中の進行性心臓伝導障害(PCCD)の2家系について、臨
床像、体表面心電図の検討と候補遺伝子解析を行った。PCCDの診断基準としては二束ブ
ロック、2型2度房室ブロック、高度房室ブロック、完全房室ブロックを持つ、あるいは失
神などの徐脈による症状またはペースメーカー植え込みの既往歴や家族歴を持つ症例と
した。2家系17症例の理解と協力が得られた。家系1は2例の突然死と3例のペースメーカー
植え込み症例があり、14例中9例が右脚ブロックを示した。これら罹患者のうち数例に於い
て、ペースメーカー植え込み時期の一致や、心房心筋症に類似した病態がみられた。遺伝
子解析は現在進行中であるが、現時点では候補遺伝子Aの異常が認められた。家系2では、
現在のところ発端者を含め3例の協力が得られた。発端者は心室細動からの蘇生例であり、
心電図では右脚ブロックを認めた。右室心筋生検で脂肪浸潤を認めており、確定診断には
至らないが、不整脈源性右室心筋症の可能性もある症例である。この症例に候補遺伝子B
の変異が認められ、正常心電図を示す2例にはこの変異は認められなかった。この遺伝子異
常は他施設の2家系のPCCD症例に発見されたものと同じであった。 

 
Ａ．研究目的 
 遺伝性不整脈疾患の原因遺伝子の解明及び病態
との関連を解析し、診断・治療に役立てること。 
 
Ｂ．研究方法 
 当施設循環器内科に通院中の遺伝性不整脈疾患
の家系について、病歴と臨床像、体表面心電図の検
討（当施設）及び遺伝子解析（長崎大学）を行い、
罹患者及び非罹患者の比較を行った。 

PCCDの診断基準としては、①二束ブロック、2
型2度房室ブロック、高度房室ブロック、完全房室
ブロックを持つ、または②失神などの徐脈による症
状またはペースメーカ植え込みの既往歴や家族歴
を持つ症例とし、器質的心疾患があっても、徐脈に
よる症状・病態がそれに先立っている、あるいは徐
脈の関与が疑われる症例は除外しないものとした 
遺伝子解析は長崎大学 蒔田直昌教授に依頼した。 
（倫理面への配慮）以下の全てについて被検者に説
明し同意を得た上で研究に参加して頂いた。 
①研究への参加は任意であること、同意しなくても
不利益を受けないこと、同意は撤回できること 
②研究の意義（背景）、目的、対象、方法、実施期
間、予定被験者数 
③研究に参加することにより期待される利益、起こ
りえる不利益 
④個人情報を含めた試料等の取扱い、保存期間と廃
棄方法、研究方法等の閲覧 
⑤研究成果の発表および特許が発生した場合の取
扱い 
⑥研究に係る被験者の費用負担、研究資金源と利益

相反 
⑦研究の組織体制、研究に関する問い合わせ、苦情
等の相談窓口（連絡先） 
⑧被験者に健康被害が発生した場合の対応と補償
の有無 
 
Ｃ．研究結果 
 進行性心臓伝導障害の2家系計17人について臨床
像、心電図及び遺伝子異常について検討した。家系
1は、2例の突然死と3例のペースメーカー植え込み
症例を含み、体表面心電図では14例中9例が右脚ブ
ロックを示した。ペースメーカー植え込みを行った
3例は同胞で、植え込みの原因疾患は2例が房室ブロ
ック、1例が洞機能不全症候群であった。いずれも
植え込み時期が60歳台後半であったことも興味深
い。突然死した2例も55歳と60歳であり比較的高齢
である。また、房室ブロックの2例では、心臓超音
波検査の結果、心房心筋症に類似した病態を認めた。
この家系について、長崎大学で現在詳細な遺伝子解
析が進行中である。現時点では、右脚ブロックを示
した9例については、いずれも第2染色体上にある候
補遺伝子Aの変異を認めており、正常心電図を示し
た残りの5例にはこの遺伝子異常はみられていない。 
家系2は発端者が心室頻拍・心室細動による失神

のため植え込み型除細動器を植え込んだ症例であ
る。現在のところ、この家系内では、心電図、採血
に協力を得られた親族は発端者を含め3例である。
そのうち、失神の既往があり、右脚ブロックを示し
ているのは発端者のみで、他2例は無症状で正常心
電図であった。発端者は右室心筋生検で脂肪浸潤を



認めており、確定診断には至らないが、不整脈源性
右室心筋症（ARVC/D）の可能性もある。この家系
についても、現在遺伝子解析が進行中であり、現段
階では発端者に第16染色体上の候補遺伝子Bのミス
センス変異が認められ、他2例にはこの変異は認め
られなかった。この遺伝子異常は他施設の2家系の
PCCD症例に発見されたものと同じである。 
 
Ｄ．考察 
 家系1の中で、ペースメーカー植え込みを行って
いる罹患者の2例に於いて、心臓超音波検査の結果、
心房心筋症に類似した病態を認めた。心筋細胞や刺
激伝導系の構築、細胞間の連絡に何等かの異常があ
る可能性もある。また、この2例と同胞を含めた罹
患者3例に於いて、植え込み時期の一致がみられる
こと、突然死の2例もそれに近い年齢であることか
ら、伝導障害の進行・発症には加齢など他の因子が
関与していることも考えられる。罹患者にみられる
候補遺伝子Aの変異は非罹患者には認められておら
ず、病態に関与している可能性がある。 
家系2については、候補遺伝子Bの変異が罹患者に

認められ、非罹患者には認められなかったこと、こ
の遺伝子変異が別のPCCDの2家系でみられた変異
と一致していることは大変興味深く、PCCDの原因
遺伝子として確立する可能性もある。まだ症例数が
3例と少ないため、今後も親族の理解と協力を得て
例数を増やして検討する必要がある。 
 
Ｅ．結論 
 進行性心臓伝導障害の2家系について、臨床像、
心電図及び遺伝子異常について検討した。家系1で
は突然死、伝導障害によるペースメーカー植え込み、
心房心筋症に類似した病態がみられた。右脚ブロッ
ク型心電図を示す罹患者において、遺伝子解析の結
果、第2染色体上にある候補遺伝子Aの変異が認めら
れた。家系2では、ARVC/Dの疑いがあり心室頻拍、
心室細動による植え込み型除細動器植え込みを行
った右脚ブロック症例において、第16染色体上にあ
る候補遺伝子Bの変異が認められ、非罹患者には変
異は認められなかった。いずれの家系においても、
罹患者に認められた遺伝子変異は非罹患者には認
められないことから、これらの遺伝子変異が病態に
関与していると考えられるが、現在も詳細な遺伝子
解析が進行中であり、結果が確定するまでは結論を
待たなくてはならない。 
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