
25 
 

厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患等政策研究事業） 

分担研究報告書 
研究分担者 木村 剛（京都大学医学研究科・教授） 

 
特発性心筋症に関する調査研究 

lamin A/C遺伝子関連心筋症の解析 
 
研究要旨 
lamin A/C遺伝子は核膜の裏打ち蛋白であるlamin A, Cをコードし、本遺伝子変異キャリアーは、心臓伝導障
害、心房性不整脈、致死性心室性不整脈、心機能低下を来し、心臓突然死や重症心不全を引き起こす。拡張型
心筋症の中でも本疾患は重篤な表現型を呈し、臨床病態、予後因子の解明は非常に重要である。本研究では、
lamin A/C遺伝子関連心筋症に関する表現型、予後関連因子の検討を行った。 
  
 
Ａ．研究目的 
lamin A/C遺伝子関連心筋症は、心臓伝導障害、心
房性不整脈、致死性心室性不整脈、心機能低下を
伴い、心臓突然死や重症心不全を引き起こす。本
研究では、lamin A/C遺伝子関連心筋症におけるそ
れぞれの表現型の関連と生命予後予測因子を明ら
かにすることを目的とし検討を行った。 
 
Ｂ．研究方法 
lamin A/C遺伝子異常が検出されたlamin A/C遺
伝子関連心筋症110症例（60家系）に関して中央値
5年（0-35年）のフォローアップを行い、表現型同
士、生命予後との関連を検討した。なお、本遺伝
子解析研究は書面にて同意を得て行った。 
 
Ｃ．研究結果 
110症例（60家系）のlamin A/C関連心筋症症例お
ける解析にて、心房性不整脈は、致死性心室性不
整脈と有意に関連し、心臓伝導障害は心機能低下
と関連していた。また、心機能低下は、心臓伝導
障害、重症心室性不整脈と関連していた。性別に
関して、男性は重症心室性不整脈と関連していた。
また、全死亡に関しては、心機能低下が唯一関連
していた(OR: 41.7, 95% CI: 4.1– 422.3; P=0.0
016)。 
 
Ｄ．考察 
lamin A/C関連心筋症において、心臓伝導障害や致
死性心室性不整脈、心機能低下は、加齢とともに
増加し、適切なICDやCRT-Dが効果的であると考
えられた。生命予後に関しては、心機能低下によ
る終末期心不全が唯一の予測因子であった。 

 

 
Ｅ．結論 
本研究により、lamin A/C遺伝子関連心筋症の臨床
経過、リスク因子の一端が明らかとなり、今後の
患者診療に寄与できると考えられる。 
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