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研究要旨 

【目的】わが国では乳児突然死症候群 (SIDS) が乳児死因の第 3位を占め、その減少のための有効

な対策が求められている。SIDS は睡眠中に起きることが多いが、その一部から先天性 QT 延長症候

群 (LQTS) 関連の遺伝子変異（特に LQT3の原因である SCN5A 変異）が検出される。一方、胎児期

から乳児期に重症な経過をたどる LQTSで多いのは LQT3と LQT2 (KCNH2変異)であることからも、

LQTS と SIDS の関連が注目されている。そこで両群から検出される SCN5A と KCNH2 の変異部位を

比較検討した。また、胎児期に致死的不整脈を伴って発症する LQTS は出生後も重症な経過をたど

ることが多いが、正確な胎児診断と経母体薬物療法の導入によって出生前から治療することが可能

であり、出生後の予後改善、SIDS の予防にもつながる可能性がある。そこで胎児期発症 LQTS の治

療の現況について調査した。【対象と方法】①全国調査で登録された早期発症 LQT2、LQT3症例お

よび文献上報告されている同様の症例（早期発症 LQTS 群）を対象として、診断時の QTc、機能的

房室ブロックと torsade de pointes (TdP)/心室頻拍 (VT) の頻度を検討した。また、これらの症例の

LQTS 関連遺伝子変異部位を、SIDS群変異部位と比較検討した。②胎児診断された LQTSについて

は、自験例と文献上報告されている症例について、臨床的特徴、家族歴、遺伝子型、心室頻拍に対

して行われた経母体薬物療法とその効果、予後について後方視的に検討した。 

【結果】①早期発症 LQTSは合計 120例（LQT2：35例、LQT3：39例）であった。LQT2、 LQT3

関連の遺伝子変異が検出された SIDS報告例は 50 例であった。LQT2、LQT3はともに著明な QT 延

長と重症不整脈を高率に伴っていた。＜遺伝子変異部位＞KCNH2 遺伝子変異は、早期発症 LQTS 群

ではほとんど pore部位に位置したのに対して、SIDS 群では細胞内の N 末端、C末端に分布し、両

群の変異部位にオーバーラップはなかった。SCN5A 遺伝子変異は、早期発症 LQTS 群では膜貫通部

位と C末端に多い傾向があったのに対して、SIDS群ではチャネル蛋白全体に広く分布していた。両

群間でオーバーラップが見られたのは 4つのミスセンス変異が各 1例のみであった。②胎児診断さ

れた LQTSは 16例（LQT2 が 10 例、LQT3が 6 例）であった。LQT3のうち 5 例は SCN5A-R1623Q

であり、早期発症重症 LQTS のなかで極めて重要なホットスポットと考えられた。9例が胎児水腫

を合併し、出生後の QTc 時間は 550～700ms と著明な延長を示した。マグネシウム、β遮断薬、メキ

シレチンを中心とする経母体投与は TdP/心室頻拍抑制に有効で、生命予後改善に寄与すると考えら

れた。【結論】胎児期から乳児期に重症不整脈をともなって発症する LQTS は LQT2 と LQT3 が最も

多かった。これらは睡眠時に心室不整脈を発症して SIDS の原因となる可能性があるが、早期に介入

すれば児の予後を改善できる余地がある。一方、早期発症 LQTS群と SIDS 群の間で LQT2, LQT3 関

連遺伝子の変異部位はオーバーラップが少なかった。その原因として、両群の好発年齢には差があ
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るため、別の集団をみている可能性があること、SIDS の発症には環境因子等、他の因子の役割が重

要であることなどが考えられた。 

 

A. 研究目的 

乳児死亡率は出生 1,000 あたりの乳児死亡数

で表し、その国の衛生環境、医療水準、経済状

況などに影響される。近年のわが国の乳児死亡

率は 2未満で安定していて、世界的にみて有数

の低率国である。乳児死因順位をみると、1位

の「先天異常・染色体異常」（2015年に全乳児

死亡の 37.3％）、2位の「（仮死・呼吸障害など）

周産期に発生した病態」（同 25.4％）は 1990 年

以降不動であるが、注目すべきは 3 位（年によ

って 4位）に乳児突然死症候群（sudden infant 

death syndrome, SIDS）（2015 年に全乳児死亡の

5.0％）がランクされていることである。SIDS

は「それまでの健康状態および既往歴からその

死亡が予測できず、しかも死亡状況調査および

剖検によってもその原因が同定されない、原則

として 1 歳未満の児に突然の死をもたらした症

候群」と定義されている。SIDS の発生ピークは

生後 2～6か月にあり、その多くが睡眠中に起き

るという特徴がある。分子生物学の発展により、

SIDS の約 10～15％から先天性 QT 延長症候群

（LQTS）の原因遺伝子が検出されるという報告

が相次ぎ、SIDSと遺伝性不整脈との関連が注目

されている。 

 両者の関連を裏付ける事象として、①ニアミ

ス SIDS を起こした乳児の心電図で torsade de 

pointes (TdP) が記録され、LQTS 関連の遺伝子

変異が検出されたという報告 (Schwartz PJ: N 

Engl J Med, 2000)、②34,400 人余りの新生児（日

齢 3～4）の心電図を記録してフォローした結果、

QTc＞0.44s の群は QTc≦0.44s の群よりも SIDS

の発症が 41 倍高かったという大規模研究

(Schwartz PJ: N Engl J Med 2000) ③SIDS 例の死

亡後遺伝子検査（molecular autopsy）を行うと

LQTS 関連遺伝子の変異が約 10～15％で検出さ

れること (Arnestad M: Circulation, 2007) などで

ある。 

LQTS のなかには胎児・新生児期、乳児期早

期に TdP や（機能的）房室ブロック 

(atrioventricular block, AVB) を伴って発症する

重症な一群がある。そのなかで頻度が高いのは

LQT2 と LQT3 である。（この時期の LQT1は洞

性徐脈のみを呈することが多い）(Horigome H: 

Circ Arrhythm Electrophysiol, 2010; Cuneo BF: 

Circ Arrhythm Electrophysiol, 2013) 

また、SIDSの molecular autopsyでは様々な遺伝

性不整脈関連の遺伝子変異が検出されているが

（表 1）、もっとも多いのは LQT3 の SCN5A変

異である。学童や成人の LQT3 は安静時に心イ

ベントをきたしやすく、睡眠中に起きやすい

SIDS との共通点とも言える。 

 

表 1 SIDS 症例の molecular autopsyで変異の報

告がある LQTS 関連遺伝子 

――――――――――――――――――――― 

Na チャネル：SCN5A, SCN3B, SCN4B, GPD1-L,  

CAV3 (caveolin-3), SNTA1 (α1-syntrophin) 

K チャネル：KCNQ1, KCNH2, KCNE1, KCNE2, 

KCNJ2,KCNJ5, KCNJ8 

Calmodulin：CALM1 

――――――――――――――――――――― 

 

胎児期に致死的不整脈を伴って発症する

LQTS は胎児死亡の原因ともなるが、正確な出

生前診断と経母体薬物療法の導入によって治療

することが可能であり、出生後の予後改善、

SIDS の予防にもつなげることができる。 

以上の背景から、本研究では以下のことを目

的とした。 

①LQT2 (KCNH2 遺伝子)、LQT3 (SCN5A 遺伝子) 

の変異部位を、早期発症 LQTSと SIDS の間で

比較検討すること。 

②当科で経験した LQTS胎児・新生児に対する

経母体薬物治療例を後方視的に検討するととも
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に、最近の文献を検索して、世界的な動向を把

握すること。 

③出生直後から LQT と診断されていた 2 例

（LQT1: 1 例、LQT3: 1 例）について、幼児期に

ホルター心電図と脳波の同時記録を行い、睡眠

と QT 時間および不整脈発生状況について検討

すること。 

 

B. 研究方法 

①  筆者らが中心となって行った全国調査で登

録された胎児・新生児期～乳児期のLQT2、LQT3

症例および文献上報告されている同様の症例

（早期発症 LQTS群）を対象として、その遺伝

子変異の部位、診断時の QTc、機能的 AVB と

TdP/心室頻拍 (ventricular tachycardia, VT) の頻

度を検討した。SIDS症例から検出された LQT2、

LQT3 関連の遺伝子変異については、我が国で

は大規模な molecular autopsyが行われていない

ため、国内外を含め文献上報告されている遺伝

子変異を集計した（SIDS 群）。遺伝子変異部位

について、早期発症 LQTS群と SIDS群間で比

較検討した。 

（倫理面への配慮） 

本研究は、厚生労働省・文部科学省の「臨床

研究に関する倫理指針（平成20年7月31日改正）」

を遵守し、臨床倫理委員会の承認を得たうえで

行われた。 

 本研究で得られたデータは筑波大学医学医療

系の医学系棟 743号室（施錠可）で管理され、

本研究の目的以外には使用されないものとした。

また、研究成果として学術集会や学術雑誌へ公

表する場合は個人を特定できない形で行うもの

とした。 

 

②  当科において、胎児心エコーおよび胎児心

磁図を用いて出生前に LQTS と診断された（ま

たは疑われた）胎児で、心室頻拍/TdP に対して

経母体薬物療法が行われた症例、および文献上

報告されている同様の症例について臨床的特徴、

家族歴、遺伝子型、治療とその効果、予後につ

いて後方視的に検討した。 

 

C. 研究結果 

① 胎児・新生児期～乳児期発症のLQT2、LQT3

症例と SIDS 例のまとめ 

胎児・新生児期～乳児期発症の LQT2、LQT3

症例は全国調査で登録されたものが 82 例、文献

上報告されたものが 38例で合計 120例（LQT2：

35 例、29%；LQT3：39例、33%；遺伝子型未

確定例を含むその他：46 例) であった。また、

SIDS 群で molecular autopsy によって LQT2、 

LQT3 関連の遺伝子変異が検出された報告例は

50 例であった。 

胎児・新生児期、乳児期に診断された LQT2、

LQT3 の QTcおよび機能的 AVB、TdP/ VT の頻

度を表 2 に示した。LQT2、LQT3 ともに著明な

QT 延長を呈し、高率に重症不整脈を伴ってい

た。 

LQT2の KCNH2（別名 HERG）遺伝子変異は、

早期発症 LQTS群ではほとんど例外なく pore部

位に位置したのに対して、SIDS 群では細胞内の

N 末端、C末端に分布し、両群間にオーバーラ

ップはなかった。早期発症 LQT2 で多くの症例

が集積した変異は T613M (9 例)と G628S (4 例)

であった。 

LQT3の SCN5A遺伝子変異は、早期発症 LQTS

群では膜貫通部位と C末端に多い傾向があった

のに対して、SIDS 群ではチャネル蛋白全体に広

く分布していた。多くの症例が集積した変異と

しては、早期発症 LQT3 では R1623Q が 11例、

SIDS 群では F2004Lが 3例にみられた。両群間

でオーバーラップが見られたのは、T1304M, 

R1623Q, V1951L, P2006Aの 4つのミスセンス変

異が各 1 例のみであった。 
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表 2 胎児・新生児期、乳児期に診断された

LQT2 と LQT3 の心電図所見 

 

 n QTc (ms) AVB TdP/VT 

LQT2 35 585±81 

(480-840) 

26/35 

(74%) 

24/35 

(68.5%) 

LQT3 39 616±100 

(446-860) 

28/39 

(72%) 

26/39 

(67%) 

AVB, atrioventricular block; TdP, torsade de pointes; 

VT, ventricular tachycardia 

 

②＜当科で胎児診断された LQTS 症例＞ 

症例 1) 

不整脈の家族歴なし。妊娠 28 週に徐脈と一過

性頻拍を指摘された。胎児心エコーにより、洞

性徐脈（心拍数 100～110 bpm）、2:1 房室ブロッ

ク、間欠性心室頻拍と診断され、LQTS が疑わ

れた。胎児心磁図で典型的な TdP の波形が記録

され（図 1）、LQTSと診断された。TdP を繰り

返すため母体へのリドカイン静注、マグネシウ

ム静注、プロプラノロールの経口投与を行い、

安定した洞調律が得られた。しかし、妊娠 31

週に TdP が再発し、マグネシウム静注、プロプ

ラノロール増量、メキシレチン経口投与を追加

した。TdP は抑制できたが、胎児仮死の徴候が

出現したため、妊娠 33週に分娩誘発された。児

の出生体重 1,965g。出生後の心電図で著明な QT

延長と機能的2:1房室ブロックが認められた（図

2）。児に対してプロプラノロール、メキシレチ

ンの経口投与、マグネシウムの静注が行われた

が、徐脈が誘因となって TdPを繰り返したため、

日齢 1にペースメーカ植込み術が行われ、その

後の経過は良好であった。遺伝子検査の結果は

KCNH2 -G628S であった。 

症例 2) 

不整脈の家族歴なし。妊娠満期から胎児の徐

脈傾向を指摘され、LQTS が疑われていた。妊

娠 37 週、出生体重 3,068g、女児）。日齢 2 に最

低心拍数 70 bpmの一過性徐脈を指摘された。心

電図上は洞性徐脈と QT 延長が認められ、QT 

502 msec, QTc 560 msec (Bazett 補正)であった。

徐脈時の心電図で QT 延長に伴う機能的 2:1 房

室ブロックが記録された。T 波形は LQTS タイ

プ 3 に特徴的な late-appearing T を示していた。 

LQT タイプ 3 を疑ってメキシレチン 2mg/kg

を静注した結果、10分後に QTc は 49 msec、2

時間後に 58 msec 短縮し、房室ブロックは消失

した。この結果に基づいてメキシレチン経口投

与を開始し、2歳過ぎまで心室不整脈は抑制で

きている。遺伝子検査の結果は SCN5A -V1763M

であった。 

症例 3) 

 妊娠前から LQT2（遺伝子型は

KCNH2-A561V）と診断されていた女性。過去に

3 回失神した既往があったが、β遮断薬の予防

内服は自己中断していた。妊娠 23週に胎児の洞

性徐脈（心拍数 100 bpm）を指摘された。胎児

心磁図所見では QTc (Fridericia 補正)=638ms と

著明に延長し、心室期外収縮と TdP が記録され

た。母体と胎児の両者への効果を期待してナド

ロールの経口投与を開始した結果、胎児の心室

不整脈はほぼ完全に抑制された。母体にも合併

症は見られなかった。出生後も母児ともにナド

ロール内服を継続し、経過は良好である。 

 

図 1 症例 1 の胎児心磁図 

 典型的な Torsade de pointes が記録されている。 

 

 

 

 

 

 

図 2 症例 1 の出生後の心電図 

 著明な QT 延長とそれに伴う機能的 2:1房室

ブロックがみられる。 

 

 

 

 

pT 
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＜胎児 LQTS の文献報告例のまとめ＞ 

LQTS 胎児診断例の文献上の報告例 69 例 

 そのうち経母体投与薬物療法 14例（表 3：最

後に添付） 

妊娠週数：22～34週 

家族歴：あり 4 例、de novo 10 例 

遺伝子型：LQT2 (KCNH2), LQT3 (SCN5A) 

経母体投与薬剤：β遮断薬、Mg、リドカイン、

メキシレチン、その他 

出生週数：31～38週 

 

D. 考察 

＜胎児期に発症する最重症型 LQTS＞ 

自験例と文献例を含めて 16 例について検討し

た結果、診断時期は妊娠 22～34週で、いずれも

胎児心エコーにより、洞性徐脈、間欠的心室頻

拍、房室ブロックを契機に LQTS が疑われた。

一部の症例では胎児心磁図により、著明な QT

延長や特徴的な波形の心室頻拍（torsade de 

pointes）が記録されて確定診断に至っていた。

一方、LQTS の家族歴があったのは 4例のみで

12 例は de novo 症例であり、診断における家系

調査の有用性は高くないことが示された。しか

し、de novo症例であっても、流産や死産の既往

がある場合があり、LQTSと関連していた可能

性がある。 

遺伝子型は全例が LQTSタイプ 2（KCNH2 変

異）または LQTSタイプ 3（SCN5A 変異）であ

った。特に LQTSタイプ 2では KCNH2-G628S

が 3例、KCNH2-T613Mが 2 例、LQTS タイプ 3

では SCN5A-R1623Q が 5例と、一部の変異に集

中する傾向があり、これらは早期発症 LQTSの

ホットスポットと考えられた。LQTSタイプ 3、

タイプ 2 ともに安静時に心イベントを起こしや

すい LQTSであることを考えると、これらの重

症例を早期に診断することは SIDS の予防にも

繋がることが期待される。 

出生後の QTc時間は 550～700ms と著明な延

長を示し、9 例が胎児水腫を合併し、胎児治療

は全例で TdP/心室頻拍に対して行われていた

が、ほとんどの症例は著明な QT 延長に伴う房

室ブロックも合併していて、房室ブロックは

TdP 発症のリスク因子と考えられた。 

経母体投与に用いられた薬剤は、TdP 発生時

の急性期治療には、マグネシウム、リドカイン

の静注、β遮断薬、メキシレチンの経口投与が

主体であり、その後の予防投与としては β遮断

薬、メキシレチンの経口投与が使用されていた。

また、徐脈誘発性の TdP に対してはペースメー

カ治療が有効であり、低出生体重児であっても

積極的に導入すべき治療と考えられた。これら

の治療により、胎児期・新生児期の TdP の多く

は抑制されたが、最終的な生命予後については

記載のない論文が多く、明確にできなかった。 

 

＜SIDS と LQTS＞ 

SIDS の発症には、1) critical developmental 

period, 2) extrinsic risk factors, 3) vulnerable infant 

(genetic predisposition) の 3 つのリスク因子が重

なることが重要であるとする triple risk 

hypothesis がある。①は呼吸・循環の自律神経調

節、特に睡眠時の無呼吸などからの覚醒反応が

未熟で、成熟過程にあること、②はうつぶせ寝、

柔らかい寝具、高温環境、親の喫煙など環境因

子の関与、③は SIDS 発症に関連する遺伝的背

景であり、LQTSの遺伝子変異は③に含まれる。

SIDS症例のmolecular autopsyで検出される遺伝

性不整脈関連の遺伝子変異は表 1に示したよう

にさまざまなものがあるが、約半数は LQT3や

Brugada 症候群の原因遺伝子としても知られる

SCN5A の変異である。LQT3、Brugada 症候群と

もに安静時に症状がみられることを考えると、

睡眠中に起きやすい SIDSとの関連は考えやす

い。 

しかし、SCN5A (LQT3) の変異部位を比較検

討した今回の検討では、早期発症 LQT3 と SIDS

の間にみられたオーバーラップはわずかであっ

た。早期発症 LQT3 の 1/3の症例が集積した

R1623Q変異も SIDSでは１例にみられたのみで

あった。また、KCNH2 (LQT2) 変異部位につい
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ては、早期発症 LQT2がほとんど例外なく pore

部位にあったのに対して、SIDS ではそれ以外の

場所であり、オーバーラップはなかった。この

理由の一つとして、早期発症 LQTS の発症時期

は妊娠満期～新生児期（特に出生後数日以内）

にピークがあるため、SIDS の好発時期（生後 2

～4か月）と異なり、別の集団を見ている可能

性がある。今回の検討では対象数が少ないこと、

人種による差が検討できていないことも影響し

た可能性がある。 

また、前述の triple risk hypothesis によれば、

LQTS 関連の遺伝子変異が基礎にあり、環境因

子が加わったときにはじめて SIDS を発症する

ため、変異遺伝子の存在のみでは SIDS を説明

できない場合が多いことを示唆している。 

Davisら(Davis AM: Circ Arrhythm 

Electrophysiol, 2016)は LQTSが SIDS発症に寄与

する程度に応じて 4つのカテゴリーに分けてい

る（表 4）。 

 
表 4 SIDS 発症に寄与する程度に応じた LQTS
の分類 

――――――――――――――――――――― 

【Group A】：まれな重症型 LQTS で、SIDS発症

に環境因子のトリガーは必ずしも必要ない。

LQTSがSIDSに関与しているという論拠になっ

ている。de novo 変異が多く、子宮内胎児死亡の

原因ともなる。（カテコラミン誘発多形心室頻拍、

QT 短縮症候群、Brugada 症候群など、他のまれ

なチャネル病も含まれる。） 

【Group B】：通常の LQTSで有病率は約 2000

人に 1人である。環境因子がトリガーとなって

SIDS を発症することがある。 

【Group C】：機能異常を伴うイオンチャネルの

遺伝子多型で、環境因子によってチャネルがダ

ウンレギュレーションされたときのみ SIDS発

症のリスクとなる。 

【Group D】：機能異常を伴わないイオンチャネ

ルの遺伝子多型がある場合とない場合があるが、

SIDS の原因は心臓以外にある。SIDS のなかで

最多である。 

――――――――――――――――――――― 

グループ Aはまれな重症型 LQTS で、それの

みで SIDS を説明できるものであり、その多く

は de novo 変異とされている。筆者らの早期発

症 LQTS の調査でも家族歴の頻度は 25-40％に

留まり、家族歴調査が LQTS の早期診断、SIDS

予防につながる可能性は高くない。 

 今回集計した早期発症 LQT2 と LQT3 にはい

くつかの特徴があった。QTc は著明に延長し（平

均約 600ms）と 70％前後の症例が AVB（多くは

機能的ブロック）や TdP/VT を伴って重症に経

過していることである。遺伝子型で多かったの

は、LQT2 では T613M と G628S、LQT3 では

R1623Q であり、特に後者は早期発症 LQT3 の

1/3 を占めた。この変異はすでに機能解析で Na

チャネルの gain-of-function を示すことがわかっ

ている。一方、学童期以降でもっとも多くみら

れる LQT3の変異は SCN5A-E1784K で、予後は

比較的良好とされるが、この変異は早期発症

LQT3 のなかにほとんどみられず、遺伝子型に

よって発症時期や予後が異なることを示してい

る。 

 

E. 結論 

胎児期から重症不整脈をともなって発症する

LQTSはタイプ 2とタイプ 3がほとんどであり、

出生後、睡眠時に心室不整脈を発症して SIDS

の原因となる可能性がある。経胎盤薬物治療は

胎児期 TdP の抑制に有効であると同時に、早期

介入により出生後の予後改善にもつながる可能

性がある。しかし、LQT2 (KCNH2 遺伝子)、LQT3 

(SCN5A 遺伝子)の変異部位を、早期発症 LQTS

群と SIDS群の間で比較検討した結果ではオー

バーラップは少なかった。その原因として、両

群の好発年齢には差があるため、別の集団をみ

ている可能性があること、LQTS 関連遺伝子変

異の存在のみでは SIDSを発症することは少な

く、環境因子その他の関与が重要であることな

どが考えられる。今後、症例数を増やして、同

一の人種内で比較検討することが必要であると

考えられた。 
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表3 胎児LQTSに対する経母体薬物療法施行例 

 

Author  

(yr) 

LQTS 

Origin  

History of 

fetal loss 

GA 

(wks) 

in utero 

Rhythm 
Hydrops 

in utero 

therapy 

Post-natal 

QTc 
Gene Variant 

Cuneo 

(2003) 
de novo No 30 

SB, VT, 

2:1ABV 
Yes 

Amio, 

Mg, Lido 
580 SCN5A-R1623Q 

Miller 

(2004) 

Mather 

mosaic 

Still birth 

x2 
28 

SB, VT, 

2:1ABV 
Yes BB, Amio 550 SCN5A-R1623Q 

Bhuiyan 

(2008) 

Mother 

Father 

Miscarr *2 

Stillbirth*2 
22 

SB, PVC, 

VT,2:1AB 
Yes 

Flec, Amio 

Sotalol 
NA 

homoz  

KCNH2-Q1070X 

Horigome 

(2008) 
de novo No 28 

SB, VT 

2:1AVB 
No 

Lido, BB, 

Mex, Mg 
640 KCNH2-G628S 

Simpson 

(2009) 
de novo No 30 VT Yes 

Flec, BB, 

Mg 
>600 KCNH2-T613M 

Cuneo 

(2013) 
de novo ND 28 

2:1AVB, 

VT 
No 

BB, Lido, 

Mex, Mg 
700 KCNH2-G628S 

 

Mother 

novel 
Still birth 34 

2:1AVB, 

VT 
ND BB, Mg 677 

KCNH2-T613K, 

K897T 

 
de novo ND 30 

2:1AVB, 

VT 
ND 

BB, Mex, 

Mg 
592 SCN5A-R1623Q 

 
de novo ND 30 

2:1AVB, 

VT 
ND Sotalol 647 SCN5A-R1623Q 

Miyake 

(2017) 
de novo Miscarriage  28 

SB, VT 

2:1AVB 
Yes Mg, Mex 

591 

(fMCG) 
KCNH2-S624R 

 
Father No 24 

SB,VT, 

2:1AVB 
Yes BB, Mg 

511 

(fMCG) 
KCNH2-T613M 

Blais 

(2017) 
de novo No 26 

SB,VT, 

2:1AVB 
Yes 

Mg, BB, 

Mex 
680 SCN5A-R1623Q 

Crimmins 

(2017) 
de novo No 27 

2:1AVB, 

VT 
Yes Mg, Lido >600 KCNH2-G628S 

Miyoshi 

(2018) 
de novo No 28 

2:1AVB, 

VT 
Yes Mg 

591 

(fECG) 
KCNH2-S624A 
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