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遺伝子診断に基づく不整脈疾患群の病態解明および診断基準・重症度分類・ 

ガイドライン作成に関する研究  
 

研究分担者 慶應義塾大学 福田 恵一 

Ａ．研究目的 
遺伝性不整脈疾患の突然死の原因の病態解明

および早期診断、有効な治療法の開発を目的とす
る。当該疾患の患者において推定される原因遺伝
子を同定した上で、各種研究、解析を行う。また
その結果を速やかに実臨床へフィードバックし、
診断基準・重症度分類・診療ガイドライン等の作
成に貢献する。 
Ｂ．研究方法 
慶應義塾大学病院循環器内科を外来通院また

は入院加療を行っている患者に対し、QT延長症
候群、ブルガダ症候群、家族性心房細動、家族性
ペースメーカ症候群などの当該疾患を有してい
る者に対し、書面にて説明と同意を得た上で遺伝
子解析目的の採血を行った。遺伝子変異を認め、
疾患の原因と推定される遺伝子に関して各種研
究、解析を行った。 
（倫理面への配慮） 
遺伝子解析にあたり、本研究の目的、方法、同

意書などは慶應義塾大学病院の倫理委員会によ
って承認されたものである。なお遺伝子解析にあ
たり研究対象全患者には書面を用いて説明し同
意書を得た。 
Ｃ．研究結果 
遺伝性不整脈疾患患者から書面同意を得て、遺

伝子解析を行った。候補となる遺伝子変異を同定
しており、その検証を行うための各種研究、解析
を行った。SCN5A, KCNQ1, KCNH2などのこ
れまでに遺伝性不整脈疾患の発症に強くかかわ
ることが示されてきた遺伝子に変異を認めた。ま
たこれまでには遺伝性不整脈疾患とのかかわり
が示されていない遺伝子においても変異が同定
されており、それらの機能解析を行っている。 
Ｄ．考察 
遺伝性不整脈疾患において既知変異は一定の

頻度で認められる。一方で新規変異に関しては、
疾患発症への関与がはっきりしないために、一つ
一つ丹念に研究を進める必要があることが示さ
れた。 
Ｅ．結論 
遺伝性不整脈疾患患者からの遺伝子解析は、過

去の文献やガイドラインにも様々な情報があり、
それらを参考にすることにより、診断、治療方針、

予後予測などに有効である。一方で、既知変異を
認めない患者も多く、今後の研究を推進していく
必要がある。 
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