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論文審査の結果の要旨 

 

１ 研究目的の評価 

従来、QT延長症候群の遺伝子型と表現型については、強い関連性が報告

されてきたが、QT短縮症候群（SQTS）症例は稀で、研究がなされていなか

った。本研究は、SQTS の遺伝子型と表現型の関連を調べようとしたもので、

目的は十分に妥当である。 

 

２ 研究手法に関する評価 

日本人 SQTS 発端者５人について、KCNQ1, KCNH2,KCNJ2 の全エクソンを

シークエンスし遺伝子変異を同定し、cDNAを発現させた cos-7細胞のホー

ルセルパッチクランプ法で機能解析を行い、心筋細胞コンピュターシミュ

レーションモデルにてチャネル特性と臨床症状との関連性を評価してお

り、研究手法も妥当である。 

 

３ 解析・考察の評価 

上記手法で解析した結果、SQTSに関し、新たな遺伝子変異が同定され、

その機能解析の結果得られたチャネル特性から、コンピュターシミュレー

ションにより臨床像が再現されたことより、SQTSの遺伝子型と表現型の関

連を明らかにしたものであり、今後の SQTS の診断・治療など臨床研究へ

の進展が大いに期待される。 

 

以上のように本論文は SQTS の分子生物学的研究に貢献するところが大

であり、審査委員は全員一致で博士（医学）の学位に値するものと判断し

た。 

 

 


