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Ａ．研究目的 

心臓ナトリウムチャネル遺伝子 SCN5A のプロ

モーター領域の変異による特発性心室細動や

伝導障害といった様々な不整脈症候群発症へ

の関与について明らかにすること。 

Ｂ．研究方法 

不整脈に罹患した 1,298 例（心房細動 444

例、洞不全症候群 49 例、房室ブロック 133

例、Brugada 症候群 583 例、特発性心室細動

89 例）において SCN5A プロモーター領域の遺

伝子検査を行い、変異の機能異常を検討し

た。同定した変異と転写因子との関係をクロ

マチン免疫沈降シーケンスを用いて解析し

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

られた。 

Ｃ．研究結果 

29 症例（心房細動 6例、洞不全症候群 1例、

房室ブロック 3例、Brugada 症候群 14 例、特

発性心室細動 5例）において SCN5A プロモー

ター領域の変異を同定した。変異の頻度は不

整脈患者において健常者よりも高かった。ク

ロマチン免疫沈降シーケンス解析では、大部

分の変異は転写因子の結合部位に存在してい

た。 

Ｄ．考察 

SCN5A の蛋白翻訳領域の変異は、ナトリウム

電流の異常を来たして様々な不整脈を来す。

今回の検討にて、SCN5A プロモーター領域の

変異が転写因子との結合に異常を生じさせる

ことによりナトリウムチャネルの発現を変化

させて、不整脈の発症に関与していることが

示唆された。 

Ｅ．結論 

SCN5A プロモーター領域の変異は様々な不整

脈の原因となる。 
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