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１．研究計画の概要 

心筋症は、肥大型心筋症・拡張型心筋症・

拘束型心筋症・催不整脈性右室心筋症に分類

されるが、近年の分子遺伝学の進歩により病

因遺伝子が続々と同定され、もはや原因不明

とはいえなくなってきた。特に肥大型心筋症

は患者の 60％前後に遺伝子変異を認め、早期

診断、突然死の予防という観点で遺伝子解析

が注目されている。現在、遺伝型と表現型の

関連性についての研究が進んでいるものの、

未だ確定したものは得られていない。本研究

では、比較的人口移動の少ない本県（高知県）

において、従来の横断的な検討のみならず、

これまで行われていない縦断的な視点での

検討を行い、各心筋症（特に肥大型心筋症と

拡張型心筋症）の頻度・臨床病態の経時的変

化・予後などを総合的に評価し、遺伝的背景

ならびに病態発症・進展のメカニズムを明ら

かにする。 

 

２．研究の進捗状況 

 研究は以下の3つを中心に行われている。

（1）高知県心筋症ネットワークの継続：我々

はすでに、高知県心筋症ネットワークを立ち

上げ登録調査研究を行っており、高知県下在

住の心筋症患者の登録を推進し、地域在住の

患者における頻度・診断のきっかけや重症度

などの臨床病型の把握を行った。さらにはフ

ォローアップでの合併症・予後の状況を明確

にしていく。 

（2）心筋症の臨床病型の検討：当施設におい

て、心臓超音波検査による心機能評価などの

形態的解析と心肺運動負荷検査による運動耐

容能などの機能的解析を行ってきたが、さら

にMRIなどの画像診断と生化学マーカーとの

臨床病型の関連を明らかにしていく。 

（3）心筋症の遺伝子解析：心筋症の遺伝子解

析を実施し、心筋ミオシン結合蛋白C遺伝子を

中心に研究成果を報告してきた。今後は、心

筋ミオシン結合蛋白C遺伝子以外の心筋症関

連遺伝子の解析をすすめ、他の遺伝子変異と

臨床病型との関連を評価する。 

 

３．現在までの達成度 
②おおむね順調に進展している。 

（理由） 
前記の 3つの研究内容がそれぞれに進行し

ており、英文医学雑誌を中心に研究内容を発
表している。 
 
４．今後の研究の推進方策 
 心筋症ネットワークでは、フォローアップ
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データの集積・解析を行う。また心筋症の臨
床病型の検討と遺伝子解析では、現在までに
得られた情報を論文としてまとめ発表して
いく。 
 
５. 代表的な研究成果 
（研究代表者、研究分担者及び連携研究者に
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