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Ａ．研究目的 

洞不全症候群は恒久的ペースメーカー植

え込みが必要となる原因の主要な一つである。

大部分の洞不全症候群の患者は高齢者である

が、一部に遺伝的背景が原因となる家族性洞

不全症候群の患者が存在する。心臓ナトリウ

ムチャネル遺伝子 SCN5A は、遺伝性洞不全

症候群の原因遺伝子の一つである。本研究は

洞不全症候群を発症した非高齢者における

SCN5A 変異の役割を解明することを目的と

した。 

Ｂ．研究方法 

洞不全症候群を発症し、器質的心疾患のな

い非高齢者７名を対象として、SCN5A 遺伝子

のスクリーニングを行った。同定された

SCN5A 変異の機能異常について In silico 的

に解析を行った。 

（倫理面への配慮） 

本研究は新潟大学大学院医歯学総合研究

科の遺伝子倫理委員会の承認を得て行われた。

研究対象者へは文書による説明を行い、イン

フォームドコンセントを得て研究を行った。

検体は連結可能匿名化されて遺伝子検査に用

いらえれた。 

Ｃ．研究結果 

７名中４名において SCN5A 変異を同定し

た。全ての変異が In silico 的に機能異常が予

測された、ないしは既に機能異常が報告され

ていたものであった。 

Ｄ．考察 

SCN5A 変異は、器質的心疾患を伴わない

比較的若年な洞不全症候群患者において重要

な原因であることが示された。SCN5A 遺伝子

のスクリーニングは洞不全症候群発症のリス

ク管理において重要である。 
Ｅ．結論 

SCN5A 変異は、器質的心疾患を伴わない比

較的若年な洞不全症候群患者において重要な

原因である。 
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