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Ａ．研究目的 

カテコラミン誘発多形性心室頻拍（CPVT）

は運動や、カテコラミンの上昇するような状

況で、多形性心室頻拍、心室細動を引き起こ

す遺伝性不整脈である 1。このうち 50%以上

のものがリアノジン受容体（RyR2）の変異が

原因であることが分かっている 2。RyR2 は心

筋と同時に脳にも発現しており、CPVT 患者

は知的障害を同時に合併するのではないかと

の仮説に基づき研究を行った。 

Ｂ．研究方法 

6 つの日本とオランダの施設から登録の合

った RyR2 変異のある 250 例の CPVT 患者の

うち知的障害を合併する患者を選び、その臨

床的特徴を検討した。 

（倫理面への配慮） 

患者登録は連結可能匿名化を行い、個人情

報の漏洩に配慮した。患者の治療に関しては

通常通り行ない、倫理的問題はないと考えら

れる。 

Ｃ．研究結果 

RyR2変異のある 250名のCPVT患者のう

ち知的障害を認めたものは 18 例(7%)であっ

た。この内 10 例(56%)は男性であった。診断

時の平均年齢は 9.0 ± 4.6 歳で、14 例に家族の

遺伝子検査を行い、10 例(71%)が de novo の

変異を認めた。16 例(89％)に症状を認め、そ

のうち 2 例は心肺停止蘇生例であった。17 例

(94%)は運動中、Holter 心電図、もしくは薬

剤負荷試験で心室性不整脈を認めた。13 例

(72％)に上室性不整脈を合併していた(図)。8

例は発作性心房細動で、3 例はそれ以外の上

室性頻拍であった。知的障害の程度は、軽度

から重度であり、その他の神経発達障害を 7

例(39%)に認めた。全例β遮断薬を服用してお

り、10 例(59％)は flecainide を、2 例(12%)
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