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小児不整脈の標準治療とは？
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[I-SY3-2] 遺伝性不整脈診療の標準治療ー遺伝学的検査の適応と遺伝カウンセリ
ング体制
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先天性QT延長症候群（LQTS）、Brugada症候群、カテコラミン誘発性多形性心室頻拍
(CPVT）などの遺伝性不整脈疾患は、突然死のリスクを伴うことがあり、早期診断と適切な
管理が重要である。また発端者だけではなく血縁者のリスクを評価することが重要である。

2024 年に心臓血管疾患における遺伝学的検査と遺伝カウンセリングに関するガイドライン
が作成され遺伝性不整脈についても記載がある。遺伝学的検査は診断確定や家族リスク評価

に有用であるが、その検査の適応評価、カウンセリング体制は医療機関ごとに様々である。

またLQTS, CPVTは小児期発症がほとんどであり小児患者への遺伝カウンセリングが必要とな
る。今回当院で遺伝子検査を行った遺伝性不整脈疾患の適応、カウンセリング体制について

調査した。現状の問題点、望ましい診療体制について文献的考察を踏まえ報告する。


