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Ａ．研究目的 
        先天性QT延長症候群は小児期か
ら成人期に発症し、多形性心室頻拍から心
室細動となり、突然死の原因となる疾患で
ある。主に心筋イオンチャネルに関連した
タンパクの遺伝子変異により発生する。若
年女性の場合、妊娠、出産により不整脈発生
リスクが増加し、またその子供もQT延長症
候群となる可能性もあり、幼小児期から成
人期以降も適切なリスク管理が必要である。
本研究では当院のデータベースを用い、
様々な臨床的指標から適切なリスク評価を
行うことを目的とする。また、当院倫理委員
会承認され次第、国立循環器病研究センタ
ーデータベースにも登録を行う。 
 
Ｂ．研究方法 
        当院の先天性QT延長症候群デー
タベースを用い、患者データから様々な臨
床指標を抽出し、内服、植込み型除細動器治
療の有無、予後との関連を検討し、リスク指
標を同定する。 

 
 
       （倫理面への配慮） 
       文部科学省・厚生労働省の「人を対
象とする生命科学・医学系研究に関する倫
理指針」に従い、研究対象者に対する人権擁
護上の配慮、研究方法による研究対象者に
不利益や危険性の無いように配慮し、十分
な説明と理解（インフォームド・コンセント）
を得る。個人情報に関して、決して個別に公
開しないせず、匿名番号化し、検体および情
報は全て番号をもって取り扱うようにする。
対応表はパスワードを掛け、流出しないよ
うに専用のパソコンで管理する。 
 
C. 研究結果 
  先天性QT延長症候群症例25例を当院 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
データベースに新たに追加した。内、6例は
家族歴を有し、家族とも当院受診している。
13例で遺伝子解析を国立循環器病研究セン
ター、滋賀医大に解析を依頼し、6例がLQT1、
3例がLQT2、4例では変異が同定されなかっ
た。当院QT延長症候群データベース全体で
はLQT1が48例、LQT2が22例、LQT3が14例、L
QT5 1例、LQT7が5例、LQT8が1例、非LQT1-3
が40例であった。植込み型除細動器治療はL
QT2で4例、LQT3で3例、LQT5で1例、LQT8で1
例であり、小学生以下での植込みが2例ある。
これまでにLQT2の2例、LQT3の1例で適切作
動が見られている。また類縁疾患であるカ
テコラミン誘発性多形性心室頻拍はこれま
でに11例を登録しており、除細動器は5例で
移植しており、小学生、中学生での植込み例
が1例ずつあった。 
 
D. 考察 
  症例データベースを充実させ、臨床像、
心電図、薬物治療、植込み型除細動器と予後
評価、リスク評価を行っていく。近年女性Q
T延長症候群例の出産例も多く、この1年で3
例出産があり、産婦人科、小児科とも連携を
継続する必要がある。 
 
E. 結論 
  本年度は新規に25例を登録し、13例で
遺伝子解析を施行した。 
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研究要旨：本研究では、当施設の先天性QT延長症候群のデータベース
を作成し、遺伝子型別でのリスク評価法や治療・予後について研究を
行う。当院倫理委員会に研究倫理申請を行っており、承認され次第、
国立循環器病研究センターのREDCap先天性QT延長症候群データベース
にも登録を行う。 
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H. 知的財産権の出願・登録状況(予定を含
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