
先天性QT延長症候群
遺伝子解析について

※本資料に掲載の情報は、弊社に本検査をご依頼いただき結果報告させていただいたデータを統計処理対象としております。

※疫学的調査研究とは異なり、データのサンプリングに対する基準は明確ではないため、
参考情報としてお取り扱いいただきますようお願いいたします。
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先天性QT延長症候群遺伝子解析の受託要項
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• 先天性QT延長症候群遺伝子解析は、当社で2018年8月より受託を開始した項目です。

• 検査受託開始以降、受託数は増加傾向にあります。
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先天性QT延長症候群遺伝子解析 報告数推移
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※2： 遺伝子関連・染色体検査判断料



先天性QT延長症候群と遺伝子
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◆ 先天性QT延長症候群と遺伝子

•心臓イオンチャネルに関わる遺伝子の病的バリアントにより発症する疾患です。
•関連のある遺伝子が17種類あり、1,400以上の病的バリアントが知られています。

◆ 検査対象遺伝子

•本項目では、KCNQ1遺伝子、KCNH2遺伝子、SCN5A遺伝子を測定しています。
この３種類の遺伝子を測定することで、73.4%の方で１つ以上のバリアントを検出いたしましたが、26.6%の方で

は、バリアントが検出されませんでした※１ 。（2020年度２Q～2021年度４Q報告実績より）

※１：測定領域とバリアントの定義

タンパク質コード領域であるexonとそのintron境界部分の塩基配列を次世代シークエンス（NGS）法により決定し、得られた塩基配列を公開
されているヒトゲノムリファレンス配列（GRCh38/hg38）と比較し、低出現頻度（データベース上1％以下）のバリアントの数を示しています。

※２：陽性のバリアントは、データベースClinVarの Interpretation (Clinical Significance)の記載において、Pathogenic、Likely          

Pathogenicと注釈等が付与されたバリアントです。 (新規バリアントは含まれていません。)

弊社 報告実績より算出（2020年度２Q～2021年度４Q報告実績）

■ 1人あたりの検出されたバリアントの数

バリアント数：3, 

8.7%

バリアント数：2, 

19.7%

バリアント数：1, 

45.0%

バリアント

なし, 

26.6%

陽性バリアント, 

25.9%※

陽性以外の

バリアント, 

47.5%※

バリアントが検出さ

れず, 26.6%

SCN5A, 
2.9%

KCNH2, 
5.9%

KCNQ1, 
17.1%

■ 陽性※２のバリアントが検出された方の割合

※新規バリアント（ClinVarに登録がない） が
検出された方の割合は全体の14％でした。



年齢別の陽性率
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年齢別 陽性率

◆ 年齢別の陽性率は下記の通りです。

◆ 小児の方で、より陽性率が高い傾向にあります。

※陽性率は、ClinVarの Interpretation (Clinical Significance)の記載において、Pathogenic、Likely  Pathogenicと注釈

等が付与されたバリアントが検出された方の割合です。 ( 新規バリアントは含まれていません。)

弊社 報告実績より算出（2020年度２Q～2021年度４Q報告実績）



検出されたバリアント データベース ClinVar上の Interpretation
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◆ KCNQ1 遺伝子、KCNH2 遺伝子、SCN5A 遺伝子を測定し、検出されたバリアントの情報と、そのバリアントについて

ClinVarの Interpretation ( Clinical Significance )に記載されているデータベース上の注釈等を付与し、報告しています。

◆ 病的なバリアント（Pathogenic, Likely Pathogenic）が検出された方の割合（以下、陽性率※）は19～34％で推移しています。

◆ 新規バリアント（ClinVarに登録がない）が検出された方の割合（以下、新規バリアント率）は、10～17％で推移しています。

◆ 臨床的意義が明確でないバリアント（Uncertain Significance、Conflicting interpretations of pathogenicity、not 

provided）が検出された方の割合（以下、VUS等率）は、9～18％で推移しています。

※陽性率は、ClinVarの Interpretation ( Clinical Significance )の記載において、Pathogenic、Likely  Pathogenic と

注釈等が付与されたバリアントが検出された方の割合です。 ( 新規バリアントは含まれていません。)

弊社 報告実績より算出（2020年度２Q～2021年度４Q報告実績）

（ VUS： Variant of Unknown Significance ）



新規バリアントの解釈について
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検出された新規バリアントの種類（Annotation） KCNQ1 KCNH2 SCN5A 計

synomymous_valiant 0.0% 3.6% 0.0% 3.6%

missense_valiant 14.3% 14.3% 7.1% 35.7%

missense_valiant & splice_region_valiant 1.8% 0.0% 0.0% 1.8%

splice_donor_variant 0.0% 3.6% 0.0% 3.6%

splice_region_variant & intron_valiant 1.8% 7.1% 0.0% 8.9%

inframe_deletion 3.6% 0.0% 0.0% 3.6%

inframe_insertion 1.8% 1.8% 1.8% 5.4%

frameshift_variant 5.4% 23.2% 0.0% 28.6%

stop_gained 7.1% 1.8% 0.0% 8.9%

計 35.7% 55.4% 8.9% 100.0%

◆ 2020年度2Q～2021年度4Qに報告した方の14%に、新規バリアント（ClinVar に登録がないバリアント）が検出
されました。

◆ 14%の新規バリアントとして検出された、バリアントの種類とその割合を遺伝子別に下表に示します。（表1）

◆ 新規バリアントの中には、frameshift variant や stop gainedなど、疾患と関連があると想定されているバリア
ントも含まれています。

弊社 報告実績より算出（2020年度２Q～2021年度４Q報告実績）

表1



SRLの検査体制
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◆ 新規バリアントを含む様々なバリアントが検出されるため、かずさDNA研究所で測定した結果、及び

ClinVar 等よる公開データによる注釈付与された「検査結果報告書」に加えて、SRL判定医（臨床遺伝
専門医・臨床検査専門医および循環器専門医）が「別紙判定医コメント報告書」と合わせて、ご報告して

おります。

◆ 臨床的意義が明確でないバリアントや新規バリアントに対しても、文献等を参考とした解釈をコメント

しております。

遺伝子解析実施（NGS）

測定・解析

報告書お届け
（提出医親展封筒）

病院

SRL判定医コメント作成

検体集荷

ClinVarなどの

公開データによ

る注釈付与

•別紙判定医コメント報告書

かずさDNA研究所

SRL



報告書イメージ
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＋
遺伝医学の面からのコメント

臨床に関するコメント

かずさDNA研究所 検査結果報告書 別紙コメント報告書

◆ かずさDNA研究所の「検査結果報告書」および弊社判定医によるコメントを記入した
「別紙コメント報告書」を提出医親展封筒に封入してご報告しております。

ClinVarによる結果解釈の記載がございます。

①

②

① 検出されたバリアントの情報

②検出されたバリアントについて

• 各データベース上に登録があれば、データ
ベースに記載された注釈等の情報

• 登録がなければ、登録なしと報告

検索データベース；

ClinVar
dbSNP, MAF,  ToMMo
gnomAD
HGMD


