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研究概要 

【背景】心筋緻密化障害の遺伝子型・表現型相関はいまだ不明である。 
【方法】102人の心筋緻密化障害患者を次世代シーケンサーにて網羅的遺伝子解析を施行した。 
【結果】39 例の患者に 16 遺伝子から 43 の遺伝子変異を見いだした。そのうちの 28 変異は新規であった。サル

コメア遺伝子の変異は63%、イオンチャネルに関連する遺伝子の変異は12%であった。 
MYH7とTAZ遺伝子の変異が最も多く見いだされ、rare variant collapsing analysisでもこの2種の遺伝子の変

異は、心筋緻密化障害の障害性に影響を与えていることが示された。 
また、興味深いことにMYH7とTAZの変異は異なる表現型を示した。 
遺伝子変異を有する群は若年発症と左室駆出率の低下の傾向を示した。 
生存解析では、遺伝子変異を有する数が多いほど予後不良であることが明らかとなった。 
13 例で死亡し、3 例で心臓移植、1 例で ICD の植え込み術を行われた。うっ血性心不全と遺伝子変異の存在は予

後不良因子であることが明らかとなった。 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

成果要約 

次世代シーケンサーによる網羅的遺伝子解析により心筋緻密化障害患者の遺伝子変異の実態を明らかにした。遺伝

子変異の存在は予後不良因子であり、注意深い経過観察が必要であることを喚起した。 
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経費の 

執行状況 

区 分 執行額（円） 備 考 

【物品費】 

 4Ion 318 Chip Kit v2 BC(8 pack) 

 Ion PGM Hi-Q OT2 Kit 

 Ion AmpliSeq Library Kit Plus 

 QIAshredder(50) 2箱 

 1.5ml マイクロチューブ AXYGEN 

 フリーズ Box Nunc IB-02100 

 エタノール 3本 

 単 4電池、単 3電池、蛍光ペン 

 

414,720 

145,152 

181,440 

21,254 

15,800 

14,472 

5,862 

1,300 

 

 合計 800,000 円  

 


