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研究要旨 
拡張型心筋症の遺伝子変異を予測する心エコー所見として確立されたものはない。本研究の目的はスペック
ルトラッキング心エコーで計測された右心機能指標と遺伝子変異の関連を調査することである。現在13例の
登録が完了しており、遺伝子検査の結果はtitin truncating variantが4例、既知のバリアントを認めない症
例が9例であった。スペックルトラッキング心エコーで計測された右心機能パラメータでは、右房リザーバー
ストレインはtitin truncating variant群においてバリアントなし群に比し有意に低値であった。スペックル
トラッキング心エコーで計測された右房リザーバーストレインはtitin truncating variantで低値となる可能
性が示唆された。登録症例は順調に増えており、症例蓄積後に再解析の予定である。 
 
Ａ．研究目的 
  拡張型心筋症は原因遺伝子により生命予後が異
なることが知られているが、遺伝子検査を全例で
実施することは難しく、臨床所見から遺伝子変異
を予測することも困難である。従来の心エコー検
査においても、遺伝子変異と関連するパラメータ
はみつかっていない。心筋の伸び縮みを測定し角
度依存性によらず局所の心機能を評価可能なスペ
ックルトラッキング心エコーは、近年技術の進歩
により右心系に応用が可能となり、新たな右心機
能評価法として注目されている。本研究の目的は、
スペックルトラッキング心エコーで計測された右
心機能指標と遺伝子変異の関連を調査することで
ある。 
 
Ｂ．研究方法 
当院に入院し拡張型心筋症と初回診断した症例

のうち、遺伝子検査及び退院前にスペックルトラ
ッキング心エコーで右心機能評価を行った症例を
登録する。右心機能パラメータと遺伝子変異の関
連を検討する。 
 
（倫理面への配慮） 
日常業務に追加し非侵襲的な検査を行うもので

あり、患者に危険はない。スペックルトラッキン
グ心エコーは心不全の治療方針決定の際の臨床的
有用性が立証済みであり、そのデータをもとに本
研究は立案されており、学内のコンセンサスはす
でに得られており問題がない。倫理委員会に一連
の研究は承認を得ている。 
 
Ｃ．研究結果 
 現在13例の登録が完了しており、遺伝子検査の
結果はtitin truncating variantが4例、既知のバリ
アントを認めない症例が9例であった。Titin trun
cating variant群、バリアントなし群に分け検討を
行うと、titin truncating variant群が有意に発症
年齢が低かった（30歳 vs. 55歳）が、臨床所見、
BNP、従来の心エコー指標で有意差は認めなかっ
た。スペックルトラッキング心エコーで計測され
た右心機能パラメータでは、右室ストレインは両

群で有意差を認めなかったが、右房リザーバース
トレインはtitin truncating variant群においてバ
リアントなし群に比し有意に低値であった（42 ± 
21% vs. 75 ± 25%）。 
 登録症例は順調に増えており、症例蓄積後に再
解析の予定である。 
 
Ｄ．考察 
 スペックルトラッキング心エコーによる右心系
の評価において、右室ストレインは心不全患者の
予後と関連することが報告されているが、右房ス
トレインについての検討は未だ少数である。今回
右房リザーバーストレインの低下とtitin truncati
ing variantとの関連が示唆されたが、要因につい
ては未だ十分な考察ができていない。今後登録症
例を増やし検討する予定である。 
 
Ｅ．結論 
 スペックルトラッキング心エコーで計測された
右房リザーバーストレインはtitin truncating va
riantで低値となる可能性が示唆された。 
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