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Ａ．研究目的 
ブルガダ症候群(Brugada syndrome: BrS)は、

12 誘導心電図の V1 から V2(V3)誘導での coved
型の ST 上昇を特徴とし、致死性不整脈を発症し
突然死の原因となる疾患である。その関連遺伝
子として心臓に主に発現している電位依存性ナ
トリウム・イオンチャネル(NaV1.5)のα-サブユ
ニットをエンコードするSCN5Aは BrSの 15-30%
に変異がみられるが、その変異の臨床的特徴や
心電図学的特徴は未だ良く検討されていない。
特に、今までは発端者のみでなく家族を全て含
んだ報告しか見られないため、症例のセレクシ
ョンバイアスを除く目的で研究対象を発端者に
絞った。 
 
Ｂ．研究方法 
今回の研究は日本国内 14の施設から SCN5A の
変異の有無を調べた 415 例の BrS 発端者を対象
に行った。全症例で安静時、またはナトリウム
チャネル阻害薬投与負荷試験後に典型的な
type 1 Brugada 型心電図を呈していた。SCN5A
変異の有無による 12 誘導心電図学的特徴、心
イベントに差異がみられるか前向きに検討を行
った。 
（倫理面への配慮） 

本研究は各病院の倫理委員会で認められた
研究であり、本研究に参加した全症例は書面で
の研究参加に同意している。 

 
Ｃ．研究結果 
今回検討した 415 症例の平均年齢は 46歳、403
症例(97%)は男性で、SCN5A 変異は 55種類・

60 症例(14%)にみられ(SCN5A(+))、残りの 355
症例(86%)にはみられなかった(SCN5A(-))。
SCN5A(+)と SCN5A(-)に年齢、性別、失神
歴、突然死の家族歴等に有意差は認めなかっ
た。 

12 誘導心電図では安静時に典型的な type 1 
Brugada 型心電図を呈する症例は両群間で有
意差は認めなかった(80% vs. 71%, P = 0.138)
が、表 1 に示すように SCN5A(+)群では有意に
伝導時間を反映する心電図指標に延長を認め
た。 
平均追跡期間 72 ヶ月間で、SCN5A(+)群では

13 例(22%)、SCN5A(-)群では 49 例(14%)で心
イベントを認めた。log-rank 法により両群を比
較したところ、有意に SCN5A(+)で心イベント
を多く認めた(図 1)。単変量解析では心停止の既
往、SCN5A 変異を有すること、QRS 幅の延長、
心房細動を有することが有意な予測因子であっ
た。これらを多変量解析したところ、心停止の
既往、SCN5A変異を有することが有意な予測因
子であった。 

 
表 1 12 誘導心電図計測値 (単位は ms) 

 
 
 
 

 SCN5A (+) SCN5A (-) P value 
(n) 60 355  
P 117 ± 27 93 ± 15 < 0.001 
PQ 214 ± 46 176 ± 25 < 0.001 
QRS 109 ± 21 94 ± 15 < 0.001 

研究要旨:ブルガダ症候群(Brugada syndrome: BrS)における遺伝子診断の意義については

未だ定まっていない。そこで本研究では BrS の関連遺伝子の SCN5A 変異の有無による BrS

症例の臨床的特徴や心電図学的特徴を比較検討した。SCN5A 変異を有する症例では心電図

において刺激伝導障害が強くみられ、また臨床的にも心イベントが多く見られた。今回の結

果は、BrS における遺伝子検査の重要性を示唆すると考えられる。 



図 1 SCN5A の有無による心イベントの
Kaplan-Meier 曲線 

Ｄ．考察 
今回の検討では SCN5A 変異を有する BrS

症例は、有さない症例より 12 誘導心電図にて
刺激伝導系に障害を示す所見を認めた。ナトリ
ウムチャネルは心臓において刺激伝導系の重要
な役割を果たしており、今回の結果はこれを裏
付ける所見と思われる。 

心イベントに関する予測因子については、
SCN5A 変異を有することが新たにわかった。
このことから、BrS 症例において、SCN5A の変
異の有無を検査することは有用であることが示
唆される。 

一方、今まで有用と報告されていた突然死の
家族歴や失神の既往は今回の患者群では有用な
予測因子とはならなかった。 

 
Ｅ．結論 
 SCN5A 変異を有するブルガダ症候群症例は
刺激伝導障害がみられた。また、SCN5A 変異の
有無は心イベントの予測因子になることが明ら
かとなった。 
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