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Ａ．研究目的 

これまでに不整脈症候群の原因遺伝子が

数多く報告されてきた。しかし、未だに多く

の患者さんにおいて原因となる遺伝子変異が

同定されない。不整脈症候群の原因遺伝子の

ほとんどはイオンチャネルとその関連タンパ

クの遺伝子であるが、心筋症の原因遺伝子が

心筋異常の顕在化を伴わずに、不整脈の発症

に関与している可能性がある。そこで本研究

は、不整脈症候群と診断され、既知の原因遺

伝子に変異が同定されなかった症例を対象と

して、心筋症の原因遺伝子の変異を検索する

ことを目的とした。 

Ｂ．研究方法 

対象は、既知の原因遺伝子に変異が同定

されなかった不整脈症候群に罹患した 111 症

例。次世代シークエンス法を用いて、37 種

類の心筋症の原因遺伝子のスクリーニングを

施行した。 

（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 

8 例（7.2％）の症例で心筋症の原因遺伝

子に変異が同定された。心エコーなどで器質

的な心異常を認めた症例はいなかった。な

お、各々の変異は、パブリックアクセスが可

能なデータベースには報告が無いものであっ

た。 

Ｄ．考察 

心筋症の原因遺伝子の変異が来たす異常

が不整脈を来たす機序として、①直接電気生

理的な異常を来たす、②微細な器質的心筋異

常から不整脈を発生させる、といったことが

考えられた。変異の機能解析がまだ行われて

いないために、これらの変異が不整脈を発症

させる機序は不明であった。 
Ｅ．結論 

不整脈症候群に罹患した症例において、

心筋症の原因遺伝子の変異を同定した。 
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