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論文審査の要旨（400字以内） 

 先天性筋線維タイプ不均等症(CFTD)と核膜蛋白質 A 型ラミンをコードす

る LMNA 遺伝子異常の関係をみるため、臨床診断基準を満たした 80 例の患

者を対象に、LMNA遺伝子変異解析を行った。さらに CFTDの原因遺伝子で

ある ACTA1, TPM3 遺伝子の変異解析を行い、臨床病理学的に比較した。そ

の結果、2例の LMNA遺伝子中にヘテロ接合体変異をそれぞれ検出した。こ

れらは、同年齢の対照群と比較してタイプ 2線維肥大による CFTDを認めた。

また、選択的なタイプ I 線維委縮はあるが、タイプ 2 線維肥大のない CFTD

において、ACTA1遺伝子変異 7例、TPM3遺伝子変異 2例を見出した。以上

の所見より、CFTDの診断の際、LMNAミオパチーの可能性を考慮すべきで

あり、これに起こり易い心不全の予防に努めるべきとの結論を得た。LMNA

遺伝子変異は、突然の心停止を来し、患者の予後を左右するものであり、CFTD

の予後を占う上で、同遺伝子異常を検索することは有意義なことと思われ、当

論文は、十分な学術的価値をもつものである。 

 本要旨は当該論文が第二次審査に合格した後の 1 週間以内に学務部医学部

大学院課へご提出下さい。（本学学会雑誌に公表）[学校教育法学位規則第 8条] 
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