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研究要旨 

【目的】成人遺伝性不整脈の患者にクリニカルシークエンスを行い、変異情報を蓄積する。 

【対象と方法】国立循環器病研究センター遺伝子検査室に検査依頼のあった遺伝性不整脈患者検体

についてサンガー法にてクリニカルシークエンスを行う。 

【結果】131家系の遺伝性不整脈患者のクリニカルシークエンスを行い 25％に病的変異、12％に VUS 

(Variant of Unknown Significance) を認めた。 

【結論】131家系の遺伝性不整脈患者のクリニカルシークエンスで約 37%の症例に Variant（病的、

VUS 含む）を認めた。症例の蓄積によりこれらの病的意義の判定精度が向上すると思われる。 

 

A. 研究目的 

研究の対象を小児期のみならず成人期の遺伝性

不整脈患者に広げることで、突然死と関連した

不整脈疾患の研究をより深く疾患の病態に迫る

ものとする。 

 

B. 研究方法 

国立循環器病研究センター遺伝子検査室に検査

依頼のあった遺伝性不整脈患者（先天性 QT 延

長症候群（LQTS）、Brugada 症候群（BrS）、や

カテコラミン誘発多形性心室頻拍（CPVT））の

検体についてサンガー法にてクリニカルシーク

エンスを行い、結果を集計する。 

（倫理面への配慮） 

本研究は、ヘルシンキ宣言に基づく倫理原則及

び人を対象とする医学系研究に関する倫理指針、

ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針

に従って行われる。 

 

C. 研究結果 

オーバーラップ症例を含めて延べ LQTS116例、

BrS11例、CPVT8 例のクリニカルシークエンスを

行った。25％に病的変異、12％に VUS を認めた。 

D. 考察 

VUS と判定された症例のデータ蓄積、臨床情報

の集積をはかることで今後診断効率を上昇させ

ることができる可能性がある。 

 

E. 結論 

131家系の遺伝性不整脈患者のクリニカルシー

クエンスで約 37%の症例に Variant（病的、VUS

含む）を認めた。症例の蓄積によりこれらの病

的意義の判定精度が向上すると思われる。 
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2. 学会発表 

[国内学会]  

日本人類遺伝学会 第 64回大会 

2019年 11月 8日（金）長崎 

タイトル：国立循環器病研究センターでのバイオ 

 バンク事業とゲノム医療部門の協働 －遺

伝子検査用外部検体受け入れ 1年での実績

と課題－ 
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