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特発性心筋症に関する調査研究 

 
研究要旨 
早発性心臓刺激伝導系障害を示す23名の心筋症発端者（女性12名、52%）において、不整脈・心筋症関連117
遺伝子の次世代シークエンスを施行した。本遺伝学的検査にてアリル頻度0.1%未満のレアバリアントを検索し、
American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG)ガイドラインに準じて、11名の発端者に EMD、
LMNAの他、KCNH2、SCN5A、SCN10AやMYH6等のバリアントを検出した。これらバリアントを機能解析にて検討し、
その病原性を確認できた。また遺伝子変異確定肥大型心筋症患者において嚥下誘発性上室頻拍を診断し、内服
加療を行った。内服加療のみで本不整脈が改善した後、10年以上の長期経過において再発を認めていない。 
 
Ａ．研究目的 
  早発性心臓刺激伝導系障害を示す心筋症患者にお

いて遺伝学的検査を施行し、検出されたバリアントの

病原性を、機能解析にて検討した。また遺伝子変異確

定肥大型心筋症患者において、嚥下誘発性不整脈の経

過を観察した。 
 
Ｂ．研究方法 
心臓刺激伝導系障害を示す23名の心筋症発端者（女

性12名、52%）において、不整脈・心筋症関連117遺
伝子の次世代シークエンスを施行した。アリル頻度

0.1%未満のレアバリアントを検索し、American 
College of Medical Genetics and   Genomics (ACMG)ガ
イドラインに準じ、バリアントの病原性を検討した。 
（倫理面への配慮） 
 遺伝学的検査は、金沢大学ヒトゲノム・遺伝子解析

研究倫理審査委員会において、承認された。全ての対

象者に対して文書を用いて説明し、同意を得た。  
 
Ｃ．研究結果 
 11名の発端者にEMDやLMNAの他、KCNH2、SCN5A、
SCN10AやMYH6等のバリアントを検出した。次世代シ

ークエンスの結果に機能解析を追加して、検出された

バリアントの病原性を明確化することに成功した。ま

た遺伝子変異確定肥大型心筋症患者にて診断された

嚥下誘発性上室頻拍が薬剤内服のみで軽快し、10年以

上の経過で再発しなかったことを観察できた。 
 
Ｄ．考察 
心臓刺激伝導系障害を示す心筋症発端者23名のう

ち、ほぼ半数の11名に病原性変異が検出された。今後、

病態解明の一助となることが期待される。 
 
Ｅ．結論 
EMDやLMNAの他、KCNH2、SCN5A、SCN10AやMYH6
等のバリアントは、早発性心臓刺激伝導系障害に病原

性を示すことが明らかとなった。 
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２．学会発表（発表誌面巻号・ページ・発行年等も記

入） 
該当なし 

 
Ｈ．知的財産権の出願・登録状況（予定も含む） 
１．特許取得 
該当なし 

 
２．実用新案登録 
該当なし 

 
３．その他 
該当なし 
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