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-シスと判明した.治療は未だ対症療法 しかない

那, 予後は比較的良好な心ア ミロイド-シスとさ

れている.心ア ミロイド-シスのなかでも稀な症

例であり,持 巨f)考察をlJflえて鞘;l;･する.

Ll 家族性不整脈疾患に対する遺伝子解析
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1990年代後 半より,多数の家族性循環器疾患

において病原遺伝 子が報告 されて きた.特に,

先天性 QT延長症候 群 や Brugada症候群など

の不整脈疾患では,心臓 イオンチャネルの遺伝

子変 異 と疾患表現型 との関連が明 らかに され,

『Channelopathy』という概念が確 正された,当科

においても過去 10年にわたり家族性不整脈疾患

を中心に遺伝 子解析および タンパク機能解析を

行ってきた その結果,QT延長症候群を中心と

して 40例以 上に遺伝子異常を検出している.

他の遺伝性疾患とは異なり,家族性不整脈疾患

の遺伝 子検査には特徴的な点が存在する.①イオ

ンチャネルやその関連 タンパクの遺伝子異常が

ほとんどを占め,かつ,パッチクランプ法という

細胞 レベルでの イオンチャネルの機能解析が確

鼓しており,遺伝子変異と疾患表現型との関連を

実験的に証明しやすい.②臨床像や心電図異常と

各々の遺伝 子異常 との関連を解析 したデ-タの

蓄積が進んでおり,臨床診断と遺伝子診断を相補

的に用いることにより病態解明だけでなく, リス

クの階層化や有効薬剤の選択 も 一部可能 となっ

ている.③家族性不整脈疾患の最終的な治療目標

は,心室性不整脈による突然死を予防することで

ある.現私 植え込み型除細動器 (ICD)治療が

選択可能で あ り,また,QT延長症候群では運動

制限 や i?遮断薬内服 も心 事故予防に重要である.

突然死の家族歴や失神歴を捕り高 リスク症例に

おいて,遺伝子診断の結果が治療選択に関わって

くる場合がある.

以 仁のように家族性不整脈疾患に対する遺伝

子解析の意義は,病態解明だけでなく,実臨床に

おいても非常に大きい.今回は,自験例を含め,

い くつかの家族性不整脈疾患 とその原因遺伝子

について考察を加えて報告する.


