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小児期 QT延長症候群の予後に関する研究‐特に心臓検診で診断される群の特徴‐ 
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研究要旨 

【目的】2005年 4月より 2019年 3月までに“QT延長症候群 (LQTS)”または“QT延長疑い”として受

診した 20歳未満の小児を対象に予後に関する検討を行った。対象は LQTS score、診断機会、診断時

期別に検討を行った。 

【方法】対象を LQTS score、診断機会、診断時期別に検討を行った。LQTS score は high, intermediate, 

low probability of LQTSに分類した。診断機会は学校心臓検診を契機に診断された群（心検群）、症

状出現を理由に診断された群（症状群）、家族検診を契機に診断された群（家族検診群）、by chance

で診断された群（その他）とした。診断時期は前期 (2005年 4月～2012年 3月)と後期（2012年 4

月～2019年 3月）とした。 

【結果】全症例 454例のうち、high, intermediate, low probability of LQTS 例はそれぞれ 227例 (50%)、

178例 (39%)、49例 (11%)であった。High probability of LQTS群 227例中、心検群が 86%を占めて

いた。症状出現群が心検群より QTc値は長かったが、有意差は認めなかった。遺伝学的検査は 142

例 (63%) に行われたが、判明率は 24%と極めて低かった。High probability of LQTSのうち心検診断

群の累積症状出現率 26%であった。High probability of LQTS群のうち、心検群に限り前期、後期に

分けて累積症状出現率をみると、前期 33%、後期 6%であり、近年ほど症状出現が抑えられているこ

とがわかった。 

【結論】日本においては LQTS確定例 (High probability of LQTS) のうち 86%が心検で診断されてお

り、心検で診断される群の累積症状出現率は 26%である。近年になるにつれ累積症状出現率は減少

しており、心検による早期発見と注意深い観察により症状発現を減少させることができることを示

している。 

 

A. 研究目的 

QT延長症候群 (LQTS) は心筋再分極過程の

異常による心電図上の QT延長を特徴とし、失

神、救命された心停止 (aborted cardiac arrest, 

ACA)、心臓突然死 (sudden cardiac death, SCD) 

を起こす可能性のある疾患である 1-3)。1957年

に聾を伴った 4例の報告に始まり 4)、その後遺

伝、病因、診断、治療に関して大きな進歩を遂

げたことにより 2,3)、その予後は著明な改善を認

めている 5)。しかし、単一施設、他施設報告を

みると現在でも ACA, SCDなどの LQTS関連の

致死的症状 (life-threatening event, LTE) は一定

程度の頻度で起きている 5-10)。一方で、精密な

治療により病的変異をもつ運動選手においても
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症状の出現頻度を低下できるという報告もある

11)。 

 日本においては 1994年から小学 1年、中学 1

年、高校 1年での学校心臓検診（以下、心検）

が開始された。High probability of LQTSの頻度

は小学 1年で 3300人に 1人、中学 1年で 1000

人に 1人であることがわかっている 12)。心検で

診断される児童生徒の多くは診断時無症状であ

る。すなわち、注意深い経過観察と指導を行え

ば、その後の症状出現を予防できる可能性があ

ることを示している。 

 最近、QT延長症候群の予後について単一施

設での成績が発表されている 5-7,11)。単一施設で

の検討は、症例数が限られるという欠点がある

が、経過観察方針が一定に保たれるという利点

がある。本研究の目的は、心検により QT延長

を示す殆どの患児をフォローすることが可能で

ある日本において、小児期の QT延長症候群の

予後を検討することである。 

 

B. 研究方法 

1. 対象 

 2005年 4月より 2019年 3月までに“QT延長

症候群”または“QT延長疑い”として国立病

院機構鹿児島医療センター小児科を受診した

20歳未満の小児を対象とした。経過観察期間を

長くするために2019年3月までに受診した患児

とした。そのうち LQTS score (Schwartz score) が

1点以上のものを対象とした。二次性 QT延長、

先天性心疾患、ADHD、てんかんを併発してい

る患児は除外した。 

 患児は LQTS score (Schwartz score)により、

high probability (3.5点以上)、intermediate 

probability (1.5-3.0点)、low probability (1点) に

分類した。また受診機会により、心検群（心検

を機会に診断された群）、症状群（症状出現によ

り受診した群）、家族検診群（家族検診を機会に

診断された群）、その他（偶然診断された群）と

した。LQTS関連症状は失神、ACA, SCDとし

た。診断時期は前期 (2005年4月～2012年3月)、

後期（2012年 4月～2019年 3月）とした。累積

症状出現率は Kaplan-Meier法に依った。 

 本研究は国立病院機構鹿児島医療センターの

倫理委員会の承認を得て行った。 

2. 遺伝学的検査 

 遺伝学的検査はホルター心電図で QTc値 

(Fridericia 補正) が 500 ms以上の患児で両親が

希望した時、あるいは QTc値が 500 ms以下で

も両親が希望した時、同意を得て行った。2018

年までは最初 Sanger法で LQT1, 2, 3, 5, 6につい

て行い、変異が断定できなかった時は滋賀医科

大学での次世代シークエンサ― (NGS) による

検査を依頼した。2019年以降は最初より NGS

での検査を依頼した。NGSシステムでは

HaloPlex HS custom panelを用い、56種の genes

について変異の有無を調べた。 

 LQTSの責任遺伝子は Clinical Genome 

Resource (ClinGen)に従い、LQT-1 (KCNQ1), -2 

(KCNH2), -3 (SCN5A), -5 (KCNE1), -6 (KCNE2), 

-7 (KCNJ2), -8 (CACNA1C), CALM1-3, TRDNと

した 13)。 

 

（倫理面への配慮） 

本研究は国立病院機構鹿児島医療センター倫
理委員会の承認を得て行った。 

 

C. 研究結果 

1. LQTS (Schwartz) score別の患児の特徴 

 全症例 454例のうち、high, intermediate, low 

probability of LQTS例はそれぞれ 227例 (50%)、

178例 (39%)、49例 (11%)であった (表 1)。診

断時年齢には差を認めなかったが、QTc値は

high, intermediate, low probability of LQTS の順に

高く、また各郡間で有意差を認めた。Drop out

率は of LQTSの順に有意に低くなっており、

Low群とHigh群では有意差を認めた (P=0.007)。 

2. High probability of LQTS群の診断機会別の患

児の特徴 

 High probability of LQTS群 227例中、心検群

が 86%を占めていた (表 2)。症状出現群が心検
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群より QTc値は長かったが、有意差は認めなか

った。遺伝学的検査は 142例 (63%) に行われた

が、判明率は 24%と極めて低かった。特に心検

群では 22%であった。 

 心検群の診断前症状出現数(率)は 7 例 (4%)、

診断後症状出現数 (率) は 16例 (8%)、全経過

での症状出現数 (率) は 20例 (10%)であった。

心検群で ACA, SCD例はなかった。心検群の内

服加療は 49例 (25%) に行われていた。 

3. 各郡での累積症状出現率 

 全症例 454例のLQTS score別の累積症状出現

率をみると high, intermediate, low probability of 

LQTSの順に 29%, 3%, 0%であった (図 1)。High 

probability of LQTSのうち心検診断群の累積症

状出現率 26%であった (図2)。High probability of 

LQTS群のうち、心検群に限り前期、後期に分

けて累積症状出現率をみると、前期 33%、後期

6%であり、近年ほど症状出現が抑えられている

ことがわかった (図 3)。 

 

D. 考察 

日本においては LQTS確定例 (High 

probability of LQTS) のうち 86%が心検で診断さ

れており、諸外国のように症状出現者および家

族例を中心とした LQTS例とは異なることが考

えられた。これは High probability of LQTSのう

ち心検群の遺伝学的検査の変異判明率が 22%と

極めて低いことからも現在の責任遺伝子として

認められている以外の遺伝子の存在あるいは他

の因子が関わっている可能性を示唆している。 

 心検で診断される High probability of LQTS群

の累積症状出現率は 26%であり、診断時無症状

でも経過観察が必要であるが、近年になるにつ

れ累積症状出現率は減少している。心検による

早期発見と注意深い観察により症状発現を減少

させることができることを示している。 

 

E. 結論 

日本においては LQTS確定例 (High 

probability of LQTS) のうち 86%が心検で診断さ

れており、心検で診断される群の累積症状出現

率は 26%である。近年になるにつれ累積症状出

現率は減少しており、心検による早期発見と注

意深い観察により症状発現を減少させることが

できることを示している。 

 

注：本内容は英文論文として発表予定である。

Priorityは発表予定の英文論文にある。 
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