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先天性LQTSの全国多施設登録による早期診断とリスク層別化、生活
指導や薬物・非薬物治療が適切に行われているかどうかを検証する
研究の一環として、過去に日本大学付属板橋病院小児科で経過観察
していた症例と、埼玉医科大学 国際医療センター 小児心臓科で経
過観察中の患者背景を検討した。 

 
Ａ．研究目的 
先天性 QT 延長症候群(LQTS)は運動、水泳、
大きな音などが原因となり、失神発作や心室
細動などを生じ、突然死の原因となる遺伝性
不整脈である。主な原因遺伝子は KCNQ1、
KCNH2、SCN5A など K チャネル、Na チャ
ネルの gain of function であるが、原因遺伝子
の不明の LQTS、上記以外の LQTS も少なか
らず存在し、小児では、生涯にわたる治療、
管理が必要になるため、どのような症例に薬
剤治療を行うのか、どのような症例に非薬物
療法を行うのか、その予後はどうなのか、な
どまだ検討すべき課題が多い。 
そこで、過去に日本大学付属板橋病院小児科
で経過観察していた症例と、埼玉医科大学 国
際医療センター 小児心臓科で経過観察中の患
者背景を検討した。 
 
Ｂ．研究方法 
家族歴、失神歴、学校心臓検診などにより先
天性 QT 延長症候群(LQTS)が疑われ遺伝子診
断を行なった症例で、遺伝子変異が確定さ
れ、LQT 型が確定された症例 64 例を対象と
した。（Andersen-Tawil 症候群、Timothy 症
候群を含む） 
 
C．結果 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
図１ 性別 
性別は男：女（26：41）（図 1）と女性が約 2 倍で

あり、有意に女性が多かった。発症時年齢は
14.7±15.2 歳、現在の年齢 26.4±17.5 で平均 12 年
の経過観察期間であった。 
遺伝子型は LQT1 が 44 例（69％）と圧倒的に多
く、ついで LQT2 11 例(17%)、LQT3 3 例(5%)、
LQT7 2 例、LQT8 1 例、LQT1+2 1 例、LQT1+3 2
例と compound mutation も 3 例に認めた。（図 2） 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
図 2 遺伝子型 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
図 3 発見の動機 
 
発見の動機では家族検診が 27 例(42%)と最も多
く、ついで学校心臓検診 18 例(28%)、失神 11 例
（17％）、胎児不整脈 2 例、それ以外では徐脈、心
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停止、痙攣、溺水、嘔気、術前心電図がそれぞれ 1
例であった。（図 3） 
 
Ｅ．結論 
関東の小児例では、女性が多く、LQT1が多く、
家族検診、学校検診で発見されるLQTSが多か
った。今後、これらの症例の予後に与える影響
を検討したい。 
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