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試料・情報利用研究計画書（概要）

　総動脈幹症は1万人に1人程度の有病率の比較的まれな先天性心疾患です。総動脈幹症の既知の原因遺伝子
はいくつかありますが、ある遺伝子の変化では、総動脈幹症を含む先天性心奇形のほか腎症状もきたすこともあり
ます。東北メディカル・メガバンク機構が公開しているゲノムの多型頻度情報を検索すると、この遺伝子に日本人に
多いバリアント（遺伝子変化）があることが分かりました。本研究ではこのバリアントを有する方の表現型（症状）の
調査、およびこのバリアントが人類集団でいつ頃生じたのかの計算をします。それにより、総動脈幹症をはじめとす
る先天性心疾患や腎症状とこのバリアントの関連を明らかにするのが本研究の目的です。

　東北メディカル・メガバンク機構が実施している長期健康調査に参加いただき、遺伝学的な解析をすでに完了し
データベースへ登録された方を対象として、今回注目しているバリアントをお持ちの参加者の方がいないかを調べ
ます。同じ変化をお持ちの参加者がいらっしゃった場合には、その方が心疾患や腎症状をお持ちでないか、データ
ベース上で調べます。また、この変化が同じ遠い祖先から受け継がれたものか、もしそうであれば何世代くらい前に
伝わったものか、遺伝学的な手法で検討・計算します。

対象：コホート調査参加者のうち全ゲノム情報が取得されている方　全員
試料：なし
情報：基本情報、調査票情報、検体検査情報、全ゲノム情報

　本バリアントの表現型を調査すること、また特に日本人において高頻度になっているバリアントが生じた年代を推
定することは、総動脈幹症を含む先天性心疾患あるいは腎症状の遺伝学的背景の深い理解につながると期待さ
れます。

総動脈幹症原因候補バリアントの性状解析

田宮　元

菊池　敦生

2023年3月～2024年3月

東北メディカル・メガバンク機構

東北大学医学系研究科

大学運営費交付金

2023年3月　東北メディカル・メガバンク機構倫理委員会承認

　人を対象とする生命科学・医学系研究の倫理指針のほか、別途締結する研究契約を遵守して研究を実施しま
す。
　利用する情報は、厳密なアクセス管理により研究に参加する研究者のみが利用可能な環境で利用します。
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