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研究要旨 
【目的】本邦におけるカテコラミン誘発多形性心室頻拍の遺伝学的特徴を知ることが本研究の
目的である。 
【対象】本研究に賛同が得られ、症例の登録が行われた78例（平均年齢11.2±8.2歳、男26
例、女52例）に対し、20歳以下で発症した若年型（69例；88％）と、25歳以上で発症した成人
型（7例；9％）について、遺伝学的背景、家族内発症を検討した。 
【結果】成人型では検索を行ったのは4例で3例（75％）にRyR2遺伝子異常を認めた。若年
型では、遺伝子検索を行った30例中24例（80％）にRyR2遺伝子異常を、2例（6.7％）にCA
SQ2遺伝子異常を認めた。成人型では家族内発症を認めたものはいなかったが、若年型で
は4家系（6％）に家族内発症を認めた。 
【結語】カテコラミン誘発多形性心室頻拍は、遺伝子診断による遺伝子異常の発見率が高く、
遺伝子診断が確定診断に有用である。多くはRyR2遺伝子異常であるが、若年型ではCASQ
2遺伝子異常も3％にみられる。家族内発症例は少なく、成人型では家族内発症は認められ
ず、若年型の6％に家族内発症を認めた。 

 
 
Ａ．研究目的 
 本邦におけるカテコラミン誘発多形性心室頻拍の遺
伝学的特徴を知ることが本研究の目的である。 
 
Ｂ．研究方法 
 本邦の主要施設へアンケートを送り、患者の情報を
集め、臨床的特徴、治療内容、遺伝子解析の実態、家
族歴、予後について検討した。 
（倫理面への配慮） 
 遺伝子診断に当たっては、その必要性、生じうる不利
益について、患者及び保護者に充分説明し、文書によ
る同意を得た上で行った。 
 
Ｃ．研究結果 
 対象は78例（平均年齢11.2±8.2歳、男26例；33％、
女52例；67％）である。(図1) 
 

図1 対象の性別 
 
 対象の年齢分布を図2に示す。ほとんどは5歳〜15歳
（69例；88％）であったが、25歳以上の成人例も7例
（9％）存在した。20歳以下の群を若年型、25歳以上の
群を成人型とし、検討を行った。 
 性別の比較では、若年型の男女比は37：63であった
が、成人型では全例女性であった。 
 

 
  図2 年齢分布 
 

 遺伝子検索は全体の34例（43％）に行われており、
検索が行われた症例の内で、遺伝子異常を認めたも
のは29例（85％）存在した。この29例の中で、発見さ
れた遺伝子異常はリアノジン受容体（RyR2）27例（9
3％）、カルセクエストリン（CASQ2）2例（7％）であっ
た。 
 遺伝子診断の結果を成人型と若年型で比較検討し
た。成人型では検索を行った4例中3例（75％）にRyR
2遺伝子異常を認めたが、CASQ2遺伝子異常を認め
たものはいなかった。遺伝子異常を認めなかった症例
は1例（25％）であった。 
 若年型では、遺伝子検索を行った30例中24例（8
0％）にRyR2遺伝子異常を、2例（6.7％）にCASQ2遺
伝子異常を認めた。遺伝子異常を認めなかった例は4
例（5％）であり、若年型では、遺伝子異常を認める割
合が多いことが分かった。（図3） 
 家族内発症の有無を成人型と若年型で比較検討した。
成人型では家族内発症を認めたものはいなかったが、
若年型では4家系（6％）に家族内発症を認めた。（図
4） 
 



 

 
図3 成人型と若年型の遺伝子診断結果 
RyR2：リアノジン受容体異常あり、CASQ2：カルセクエ
ストリン受容体異常あり、RyR2(-)：リアノジン受容体異
常なし、ND：遺伝子検査未施行 
 
 

図4 成人型と若年型の家族歴 
sporadic: 弧発例、familial: 家族内発症（遺伝性） 
 
Ｄ．考察 
 欧米の報告では、若年型の症例では男女差はなかっ
たが1,2、本邦では若干女性が多い傾向が見られた3。成
人型は本邦も女性のみであり、欧米の報告と一致する。
4, 5 
 遺伝子異常の検出率は89％と非常に高く、本症の遺
伝子検査の有用性を裏付ける結果と考えられる。 
 成人型で検出された遺伝子異常は、RyR2異常が7
5％、遺伝子異常を認めなかった例が25％であったの
に対し、若年型ではRyR2遺伝子異常が80％、CASQ
2遺伝子異常が6.7％、遺伝子異常を認めなかった例
が5％であり、CASQ2遺伝子異常を認めた場合には
若年発症例が多いことが示された。 
 欧米での報告では、成人型ではRyR2遺伝子異常を
認める割合が少ないと報告されている4, 5。この傾向は
本邦の人種差によるものかどうか、今後成人例の登録
を増やすことによりはっきりすると思われる。 
 家族内発症（遺伝性）の検討では、成人型はすべて
弧発例であり、若年型では6％に家族内発症を認めた。
本症は遺伝性不整脈であるが、発症例の多くはde no
voの変位によると考えられ、家族内発症は、生存例の
子に発症したものと考えられた。 
 この原因の一つは、本症の認知される以前の例では、
本症と診断されず、充分な運動規制、薬剤投与が行わ
れておらず、結果として死亡例が多かったことが考えら
れる。 
 もう一つの要因として、本邦では少子化という特徴が

ある。常染色体優性遺伝形式では子供での発症率が
50％であるが、常染色体劣性遺伝では発症率は非常
に低く、両親がheteroの保因者であっても25％である。
このため、子供の数が多い程、有病者の数が増えるこ
とになる。 
 今後症例数を増やし、治療の変化による予後の差、
成人型と若年型の予後の違い、などを検討する予定で
ある。 
Ｅ．結論 
 カテコラミン誘発多形性心室頻拍は、遺伝子診断に
よる遺伝子異常の発見率が高く、遺伝子診断が確定診
断に有用である。多くはRyR2遺伝子異常であるが、若
年型ではCASQ2遺伝子異常も3％にみられる。家族
内発症例は少なく、成人型では家族内発症は認めら
れず、若年型の6％に家族内発症を認めた。 
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