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遺伝性徐脈性不整脈の家系ゲノム解析から、副交
感神経刺激応答性の徐脈形成を担うIKAChチャネルを
コードするKCNJ3 遺伝子の機能獲得型バリアント
が原因であると同定した。海外からも類縁遺伝子に
原因バリアントを持つ遺伝性不整脈家系が同定され
つつある。本学が中心となり全国の施設から症例レ
ジストリ登録を進め、洞性徐脈から房室ブロック、
そして心房細動に進展する若年発症型の難治性不整
脈の疾患レジストリを構築した。

遺伝性徐脈性不整脈（KAChチャネロパチー）として
の疾患自然歴を明確にするとともに、KAChチャネル
阻害剤を開発する企業共同研究を行い本疾患治療薬
として、医師主導治験（第二相）現在実施している。

特徴・独自性

KAChチャネロパチーはじめとする徐脈疾患に対して
心拍増加効果を持つ根本的治療薬剤はなく、若年期より
高侵襲デバイス治療であるペースメーカー植え込みなど
対症的治療を受忍せざるを得ない。我々が開発中の
KAChチャネル高選択性高親和性阻害剤は、チャネルの
異常活性化を病因とするKAChチャネロパチーに対して
有効なFirst-in-class治療薬となり得ると期待されている。

医師主導治験の実施と企業導出を目指し開発を進め
るとともに、遺伝子診断に基づき疾患を層別化し、新
たなゲノム医療の可能性を追求する Prec i s ion 
Medicineの実現と基礎成果の臨床への還元を目指す。

研究の先に見据えるビジョン
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