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Ａ．研究目的 

先天性 QT 延長症候群(LQTS)が疑われて当院を

受診した 10 例に対して遺伝学的検査を行った。 

 

Ｂ．研究方法 

日本循環器学会・遺伝性不整脈ガイドラインに従

い、1)LQTS リスクスコア≧3.5 点、2)LQTS の原

因遺伝子変異を有する、3)心電図 QTc≧500ms、

のいずれかを満たす症例を LQTS 確実症例とした。

症例の末梢血白血球よりゲノム DNA を抽出し、

不整脈・心筋症パネルを用いて網羅的遺伝子解析

を行った。 

 

Ｃ．研究結果 

10 例中、2 例が LQTS 確実症例、7 例が疑い症例、

残りの 1 例は可能性が低い症例と考えられた。遺

伝子解析の結果、LQTS 確実 2 症例より、KCNQ1 

c.677 C>T, p.Ala226Val; KCNH2, c.1681G>C, 

p.Ala561Pro をそれぞれ見出した。また、LQTS 疑

い 1 症 例 よ り 、 KCNQ1 c.1807 del G, 

p.D603fxX665 を見出した。 

 

Ｄ．考察 

見いだされた 3 つのﾊﾞﾘｱﾝﾄはいずれも病的ﾊﾞﾘｱﾝﾄ

と考えられた。 

 

Ｅ．結論 

LQTS 確実症例の 100％、疑い症例の 14％に病的

バリアントを認めた。 
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