Nagie zatrzymanie krazenia
kluczem do rozpoznania rodzinnie

wystepujaceyo zespoiu wydiuzoneyo

OT typu 1 — czy musiato tak hyé?

Sudden cardiac arrest in family with congenital long

QT syndrome type 1 — was it unevitahle?

STRESZCZENIE

Zespot wydtuzonego QT (LQTS) jest zaliczany do genetycznie uwarunkowanych, arytmogen-
nych chordb serca. Charakteryzuje sie¢ wydfuzonym okresem repolaryzacji komar, ktérego
odzwierciedleniem jest wydiuzenie odstepu QT w standardowym zapisie EKG. Sprzyja to
wystapieniu groznych dla zycia komorowych zaburzen rytmu serca z typowym wieloksztatt-
nym czestoskurczem komorowym typu forsade de pointes (TdP) czy migotaniem komor.
W zaleznosci od czasu trwania arytmii zespot LQT moze objawia¢ sig zastabnigciami,
omdleniami, moze doprowadzi¢ do nagtej Smierci sercowej u pozornie zdrowych mtodych
osoh. Czestos¢ wystepowania LQTS ocenia sig na jeden do 2000 zywo urodzonych dzieci.
Rodzinne wystepowanie zespotu wskazuje na koniecznos¢ wykonania badan diagnostycz-
nych u potencjalnie zagrozonych krewnych pacjenta. W niniejszej pracy przedstawiamy
rodzing, u ktorej rozpoznano i potwierdzono genetycznie zespot wydtuzonego QT typu 1 po
zatrzymaniu krazenia u 16-latki. W 8. roku zycia dziewczynka demonstrowata omdlenia su-
gerujace charakter wazowagalny. Wykonanie zapisu elektrokardiograficznego w tym okresie
byé moze przyczynitoby sie do wczesniejszego rozpoznania groznego dla zycia zespotu.
Wdrozenie leczenia prawdopodobnie pozwolitoby uniknaé nagtego zatrzymania krazenia.
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ABSTRACT

Long QT syndrome (LQTS) is one of genetic arrhythmic disorders. Itis featured by prolonged
repolarization period reflected by prolongation of QT interval in surface electrocardiogram
(ECG). It facilitates occurrence of life-threatening polymorphic ventricular tachycardia- for-
sade de pointes (TdP) and ventricular fibrillation (VF). Depending on duration of ventricular
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arrhythmia, it may manifest as presyncope, syncope or as sudden cardiac death in appar-
ently healthy people. The incidence of LQTS is estimated at 1 to 2000 live births. Familial
occurrence of the disease is an indication for diagnosing relatives potentially at risk. In
this paper we present a family with LQT1 diagnosed after cardiac arrestin 16-year-old girl.
At the age of eight the girl demonstrated syncope suggestive of their vaso-vagal etiology.
Registering electrocardiogram that time might have helped in diagnosing life-threatening
arrhythmia. Implementing proper therapy would had prevented the sudden cardiac arrest.

Forum Medycyny Rodzinnej 2017, vol 11, no 6, 245-254
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WSTEP

Zespot wydtuzonego QT (LQTS, long QT
syndrome) jest zaliczany do genetycznie uwa-
runkowanych arytmogennych choréb serca.
Wydtuzenie okresu repolaryzacji komor jest
odzwierciedlone wydtuzeniem odst¢pu QT
w standardowym 12-odprowadzeniowym
zapisie EKG i wydluzeniem skorygowanego
odstepu QT (QTc, corrected QT), najcze-
Sciej obliczanego za pomoca wzoru Bazetta
(tab. 1) [1-4]. Niehomogenna repolaryzacja
komérek mig$nia sercowego sprzyja wyste-
powaniu groznej dla zycia arytmii komorowej
z typowym wieloksztattnym czg¢stoskurczem
komorowym typu torsade de pointes (TdP).
W zalezno$ci od czasu trwania arytmie te
moga objawiac si¢ zaslabnieciami, omdle-
niami, mogg spowodowac zatrzymanie kra-
zenia czy nagla Smier¢ sercowa u pozornie
zdrowych mtodych oséb. W niektorych przy-
padkach odstep QTc okresowo moze by¢ zu-
petnie prawidtowy, co istotnie utrudnia roz-
poznanie [5-6]. Z tego powodu u pacjentdéw

po epizodzie omdlenia jest wskazane powta-

Tabela 1
Prawidtowe i wydfuzone wartosci odstepu QT skorygowanego wedtug wzoru

rzanie zapisow EKG. U pacjentéw z LQTS,
pozawydtuzeniem okresu repolaryzacji, cze-
sto jest zmieniona morfologia zatamkow T
— moga by¢ dwufazowe, ujemne, dwugarbne,
w LQT1 zatamki T czg¢sto maja szeroka pod-
stawe (T-wave with broadbase). Choroba do-
tyczy najczesciej osob ze strukturalnie zdro-
wym sercem, jest jedna z cz¢stszych przyczyn
nagtego zgonu wsrdd mtodych oséb zwykle
zwigzanego z pobudzeniem adrenergicznym.
Czestos¢ wystepowania LQTS ocenia si¢ na
jeden do 2000 zywo urodzonych dzieci [7-9].
W rozpoznaniu LQTS pomocne sa kryte-
ria Schwartza, uwzgledniajace diagnostyke
elektrokardiograficzna, dane kliniczne oraz
dane z wywiadu (jak omdlenia, zwtaszcza
w czasie wysitku, niewyjasnione zatrzymanie
krazenia lub nagte sercowe zgony w rodzinie
< 30. roku zycia) dotyczace pacjenta i jego
rodziny (tab. 2) [10]. W diagnostyce niezwy-
kle wazne sa badania genetyczne, chociaz
penetracja gendw jest rozna. U okoto jedne;j
trzeciej osob ze stwierdzona patogenna mu-

tacja wartos¢ odstepu QTc jest prawidiowa,

Bazetta. (na podstawie pomiaréw w EKG z odprowadzen konczynowych

i przedsercowych) [1]

QTc (ms) Dzieci (1-15 lat) Kobiety Mezczyzni
Prawidfowy < 440 < 450 < 430
Graniczny 440-460 450-460 430-450
Wydtuzony > 460 > 460 > 450
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ale ryzyko pojawienia si¢ groznej arytmii ko-

morowej jest wyzsze nizw zdrowej populacji.
Obecnie, zgodnie z opublikowanym

w 2013 roku stanowiskiem ekspertéw [8],

LQTS rozpoznaje si¢ u osob, u ktérych:

1. punktacja w skali Schwartza wynosi
> 3,5 pkt (bez wtérnych przyczyn wydtu-
zenia odstepu QT) i/lub

2. potwierdzono jednoznacznie patogenna
mutacje LQTS lub

3. odstep QTc w powtarzanych 12-odpro-
wadzeniowych zapisach EKG > 500 ms
(wedtug wzoru Bazetta, bez wtdrnych
przyczyn wydtuzenia odstepu QT).
Zesp6t LQTS mozna réwniez rozpo-

znaé w przypadku, kiedy odstep QTc wynosi

480-499 ms w powtarzanych 12-odprowadze-

niowych zapisach EKG u 0s6b z niewyjas$nio-

nymi omdleniami (bez wtérnych przyczyn
wydtuzenia odstepu QT) i bez potwierdzenia
obecnosci patogennej mutacji.

Niezbedne dla ustalenia prawidlowego
rozpoznania jest wykluczenie wtérnych przy-

czyn wydtuzenia odstepu QTc, np. zaburzen
réwnowagi elektrolitowej, stosowania niekt6-
rych lekéw lub narkotykdw [8].

Mozliwo$¢ rodzinnego wystepowania
choroby wskazuje na konieczno$¢ wykonania
badan diagnostycznych u potencjalnie zagro-
zonych krewnych pacjenta [11]. Leczenie pa-
cjentéow z LQTS polega na modyfikacji stylu
zycia z ograniczeniem wysilku, zwlaszcza za-
wodniczego (ptywania), unikaniu lekéw mo-
gacych wydtuzy¢ odstep QT, wyréwnywaniu
zaburzefi jonowych. Leczenie antagonistami
receptora 3-adrenergicznego jest zalecane
u pacjentéw objawowych (w przypadku wy-
stepowania omdlefi, udokumentowanego
czestoskurczu komorowego lub migotania
komoér), u pacjentéw bezobjawowych, gdy
odstep QTc > 470 ms, a takze osoby z dodat-
nia genetyka a prawidtowym odstepem QTec.
W LQT2i LQT3 meksyletyna moze by¢ sku-
teczna w ograniczeniu arytmii komorowe;j.
U pacjentéw po naglym zatrzymaniu krazenia

istnieja wskazania do wszczepienia kardio-

Tabela 2
Kryteria diagnostyczne zespotu wydtuzonego QT [10]

Zmiany elektrokardiograficzne?
QTcP

QTc

QTc

Torsade de pointes®

Zmienno$¢ zatamkow T

Dwugarbny zatamek T w trzech odprowadzeniach
Spoczynkowy rytm serca zbyt wolny wzgledem wieku (< 2. percentyla dla wieku)

Objawy

Omdlenie w stresie (bez stresu)
Wrodzona gtuchota

Wywiady rodzinned

Pewne rozpoznanie LQTS w rodzinie

Nagty zgon sercowy ponizej 30. roku zycia wsrdéd najblizszych cztonkéw rodziny

Punkty

> 480 ms 3
460-479 ms
450-459 ms (mezczyzni)

2

1

2

1

1
0,5

2(1)

0,5

0,5

aZapisy EKG ocenia sig u pacjentow bez lekéw i bez wptywu czynnikdw zmieniajacych zapis
bQTc - odstep QT skorygowany wedfug wzoru Bazetta: QTc = QT/YRR

°Wyklucza punkty za czas trwania odstepu QTc

dw wywiadach rodzinnych nie mozna punktowac tych samych oséb dwukrotnie

Interpretacja wynikow

< 1 punktu — niewielkie prawdopodobienstwo LQTS
2-3 punktow — $rednie prawdopodobienstwo LQTS
> 3,5 punktu — wysokie prawdopodobienstwo LQTS
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wertera-defibrylatora (ICD, implanted cardio-
verter-defibrillator) w prewencji wtornej. Nale-
zy rowniez rozwazy¢ wykonanie lewostronnej
sympatektomii serca (LCSD, left cardiac sym-
pathetic denervation). Smiertelno$¢ u niele-
czonych objawowych pacjentéw dochodzi do
20% w ciagu roku od wystapienia pierwszego
omdlenia i wynosi okoto 50% w ciagu 10 lat.
U pacjentéw z omdleniami przed rozpocze-
ciem leczenia istnieje prawdopodobienstwo
ich ponownego wystapienia az do 32% w ciagu
pieciu lat, natomiast u 14% os6b, u ktérych
leczenie rozpoczeto po incydencie zatrzyma-
nia krazenia, mozna spodziewac si¢ kolejnego
zatrzymania krazenia czy nagltego zgonu w tym
czasie [7, 12-17].

W pracy przedstawiamy rodzine, u ktorej
cztonkéw rozpoznano i potwierdzono gene-
tycznie zesp6t wydtuzonego QT typu 1 po za-

trzymaniu krazenia u 16-latki.

OPIS PRZYPADKU

Pacjentka urodzona z ciazy trzeciej, bliznia-
czej, o prawidtowym przebiegu, z porodu trze-
ciego prawidtowego, sitami natury, rozwijajaca
si¢ prawidlowo, dotychczas zdrowa. W wieku
o$miu lat pojawily si¢ krotkotrwale epizody
utraty przytomnosci, wystepujace w pozycji
stojacej, co sugerowato odruchowe omdlenia
wazowagalne. Dziewczynka nie byta wowczas
diagnozowana kardiologicznie, nie wykonywa-
no standardowego zapisu EKG. W 16. roku
zycia w czasie gry w siatkdwke w szkole doszto
u pacjentki do nagtego zatrzymania krazenia
(NZK)w mechanizmie migotania komoér (VF,
ventricular fibrillation). Czynno§ci resuscytacyj-
ne rozpoczat kolega. Dziecko przyjeto w bar-
dzo cigzkim stanie do rejonowego Oddziatu
Intensywnej Terapii, a nastepnie, z cechami
uszkodzenia o§rodkowego uktadu nerwowego
(OUN), z czterokonczynowym niedowtadem
spastycznym, afazjg oraz agnozja wzrokowa
przeniesiono do Kliniki Neurologii Instytutu
Centrum Zdrowia Matki Polki. U pacjentki po
NZK z wtérnym uszkodzeniem OUN rozpo-
znano zespot wydtuzonego QT. W przebiegu

rehabilitacji niedowtad ustapit, utrzymywata
si¢ dysfunkcja OUN. JedenasScie miesigcy po
NZK pacjentka zostata przyjeta do Kliniki Kar-
diologii Instytutu ,,Pomnik—Centrum Zdrowia
Dziecka” w Warszawie. Przy przyjeciu jej stan
og6lny byt dobry: pacjentka wydolna kra-
zeniowo i oddechowo, rytm serca miarowy,
tony serca czyste, prawidtowo akcentowane,
prawidtowo wyczuwalne tetno, ciSnienie krwi
120/65 mm Hg. Wywiad rodzinny byt obciazony
niewyja$nionymi nagtymi zgonami dwéch braci
ojca pacjentki w wieku 13 i 25 lat. Pozostali
cztonkowie rodziny, to jest siostra bliZniaczka,
starsza siostra, brat oraz rodzice pacjentki nie
zglaszali niepokojacych objawow.
Wykonano nieinwazyjna diagnostyke
uktadu krazenia: w badaniu echokardiogra-
ficznym potwierdzono prawidtowa anatomi¢
serca i wielkich naczyn, radiologicznie obraz
serca i pluc nie wykazywat odchylefi, w stan-
dardowym zapisie EKG QTc wedtug wzoru
Bazetta wynosit od 460 do 540 ms. W hol-
terowskim zapisie EKG rejestrowano rytm
zatokowy z prawidtowa Srednig wartoscia
dobowa, nie zarejestrowano zaburzef rytmu
serca, natomiast warto$ci odstepu QTc byly
wydtuzone do maksymalnie 535 ms (ryc. 1).
W oparciu o dane z wywiadu oraz wyniki
badan kardiologicznych potwierdzono usta-
lone wcze$niej rozpoznanie zespotu wydtu-
zonego QT (wedlug kryteriow diagnostycz-
nych Schwartza i Mossa pacjentka otrzymata
tacznie 5,5 pkt, to jest odstep QTc > 0,48 s
— 3 pkt, TdP — 2 pkt, nagte wczesne zgo-
ny w rodzinie — 0,5 pkt). Kontynuowano
wdrozone leczenie propranololem w dawce
1,75 mg/kg oraz w prewencji wtérnej NZK
wszczepiono przezzylnie ICD. Zalecono ogra-
niczenie wysitku fizycznego oraz bezwzgledne
unikanie lekéw wydtuzajacych odstep QT.
Dodatkowo zalecono wykonanie zapisow
EKG rodzicom, siostrom i bratu. W dostar-
czonych zapisach EKG rodziny stwierdzono
wydtuzenie odstgpu QTc u ojca pacjentki do
520 ms i siostry blizniaczki do 550 ms. Zapisy
starszej siostry, brata i matki byl prawidlowe.

www.journals.viamedica.pl/forum_medycyny_rodzinnej



Rycina 1. Standardowy 12-odprowadzeniowy zapis EKG pacjentki z wydtuzonym QTc

U wszystkich cztlonkéw rodziny w Zaktadzie
Genetyki Medycznej Instytutu ,,Pomnik-Cen-
trum Zdrowia Dziecka” wykonano badania
genetyczne. Analiza molekularna obej-
mowata wszystkie eksony genéw KCNQI,
KCNH2 i KCNEI: zidentyfikowano mutacje
c.760G > A (p.Val254Met) na obu allelach
genu KCNQI1 (HGMD accession numer
CM960898) u pacjentki, jej siostry blizniaczki
iich ojca. Mutacja odpowiada za wystapienie
zespotu LQT1. Mutacji nie stwierdzono u po-
zostatych cztonk6w rodziny pacjentki: starszej
siostry, brata i matki.

Po 18. roku zycia obie siostry przekazano
do dalszej opieki do oS§rodka kardiologii dla
0s6b dorostych, gdzie skierowany byt wcze-
$niej takze ojciec pacjentek.

OMOWIENIE PRZYPADKU

U prezentowanej pacjentki pierwszymi niepo-
kojacymi objawami, ktdre wystapity w 8. roku
zycia, byly omdlenia sugerujace ich odrucho-
wy charakter. Diagnostyka zostata ograniczo-
na do zebrania kréotkiego wywiadu na temat
epizodéw omdlenia, niepoglebionego o wy-
wiad rodzinny, nie wykonano standardowego
zapisu EKG. W pierwszych dwoch dekadach
zycia omdlenia zdarzaja si¢ w 15-20% popu-
lacji, zwlaszcza u nastolatek [18]. Najczest-
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szym typem omdlef w tej grupie pacjentow sa
omdlenia wazowagalne, ortostatyczne. Nale-
zy jednak pamigtac o diagnostyce réznicowej
iwykluczeniu zagrazajacej zyciu arytmii, ktora
moze pojawié si¢ migdzy innymi w zespole
wydtuzonego QT, katecholaminergicznym
polimorficznym czestoskurczu komorowym,
zespole Wolffa-Parkinsona-White’a, czy
w kardiomiopatii przerostowej [19]. Obecne
standardy diagnostyki omdlefi opublikowane
przez American Heart Association, American
College of Cardiology oraz European Society
of Cardiology podkre§laja wage standardowe-
go zapisu EKG, a takze rzetelnie zebranego
wywiadu zawierajacego szczegdtowe infor-
macje dotyczace epizodu omdlenia, wywiadu
rodzinnego, z uwzglednieniem naglych zgo-
néw w mtodym wieku i wypadké6w komunika-
cyjnych z niewyjasnionych przyczyn [20-22].
Badania obrazowe serca i OUN, wykonanie
testu wysitkowego i badan krwi wydaja si¢
mniej przydatne [19, 21]. U naszej pacjentki
wykonanie standardowego zapisu EKG z oce-
na odstepu QTc i wiedza dotyczaca nagtych
zgonéw w mlodym wieku w rodzinie by¢ moze
przyblizytaby nas do rozpoznania LQTS juz
w 8. roku zycia, tym bardziej, ze w pierwszym
wykonanym standardowym zapisie EKG
skorygowany odstep QT wahat si¢ pomigdzy

tukasz A. Grzywacz i wsp.
Nagte zatrzymanie krazenia - LQTS
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460 ms a 540 ms. Stosujac kryteria diagno-
styczne LQTS wedtug Schwartza pacjentka
otrzymalaby przed incydentem NZK w sumie
> 3,5 pkt (odstep QTc > 480 ms — 3 pkt, nagte
wczesne zgony w rodzinie — 0,5). O cigzkim
przebiegu choroby w rodzinie §wiadczyty dwa
nagtle zgony braci ojca pacjentki, a takze nagte
zatrzymanie krazenia w mechanizmie migota-
nia komor pacjentki. WezeSniejsze wdrozenie
odpowiedniego postepowania mogtoby zapo-
biec dramatowi NZK w czasie gry w siatkowke
wwieku 16 lat, w ktérego czasie, pomimo szyb-
ko rozpoczetych czynnoSci resuscytacyjnych,
doszto do uszkodzenia o§rodkowego uktadu
nerwowego wymagajacego intensywnej tera-
pii i wielomiesigcznej rehabilitacji.

Zidentyfikowana mutacja ¢.760G
> A (p.Val254Met) genu KCNQI (HGMD
accession numer CM960898) pozwolita na
rozpoznanie zespotu LQT1 u pacjentki, jej
siostry blizniaczki i ich ojca. Pozostali czton-
kowie rodziny (matka, starsza siostra i brat)
mieli prawidlowy wynik badania molekular-
nego, jak réwniez zapisy EKG, co pozwolito
na wykluczenie zagrazajacej zyciu choroby.

Zesp6t LQT1, sposrdd 15 typéw zespotu
wydtuzonego QT, wystepuje u 40-50% pa-
cjentéw z dodatnim wynikiem badania gene-
tycznego. Do chwili obecnej zidentyfikowano
ponad 250 mutacji w genie KCNQ!. Gen ten
koduje podjednostke alfa w gtéwnym odsrod-
kowym kanale potasowym I dziatajagcym
w fazie drugiej plateau i cze$ciowo trzeciej
potencjatu czynno$ciowego komadrki migsSnia
sercowego. Mutacja w genie KCNQ1 moze
spowodowac nieprawidtowe dziatanie kana-
tu I poprzez pozniejsze jego otwarcie badz
skrdcenie jego dzialania, co w efekcie dopro-
wadza do wydluzenia okresu repolaryzacji
komoérki i wydtuzenie odstepu QT w zapisie
EKG [12, 23].

U okoto 60-65% pacjentéw z LQT1 grozna
dla zycia arytmia komorowa wystepuje w cza-
sie wysitku, a zwlaszcza ptywania/nurkowa-
nia/sportéw konkurencyjnych. U okoto 25%

zwiazana jest ze stresem, a pozostate czynniki

stanowia okoto 8-10% przypadkéw. W spo-
czynku arytmia wystepuje rzadko (okoto 3%).
Z drugiej strony cz¢$¢ pacjentdw pozostaje
bez objawow [23]. U naszej pacjentki NZK
nastapilo w czasie gry w siatkdwke, natomiast
ojciecisiostrabliZzniaczka nie demonstrowali
niepokojacych objawéw, pomimo dodatniego
wyniku badania genetycznego. U okoto 35%
0sOb z genetycznie potwierdzona mutacja
LQT1 stwierdza si¢ prawidlowe lub granicz-
ne wartosci odstgpu QTc w spoczynku. Nie-
stety w tej grupie pacjentow grozne dla zycia
arytmie wyst¢puja w czasie pobudzenia adre-
nergicznego czesciej nizw zdrowej populacji.
U niektorych z nich odstep QTc przekracza
ustalong norme po wysitku, co moze by¢ przy-
datne diagnostycznie.

Leczenie pacjentow z LQTS polega na mo-
dyfikacji stylu zycia, ograniczeniu wysitku fi-
zycznego, a przede wszystkim na ograniczeniu
pltywania. Wedtug wytycznych opublikowa-
nych przez American Heart Association/Ameri-
can College of Cardiology w 2015 roku pacjen-
tom z LQT1 nadal zaleca si¢ unikanie sportow
o wysokich i konkurencyjnych parametrach.
Pozwala si¢ na uprawianie sportu pacjen-
tom skutecznie leczonym antyarytmicznie,
a takze bezobjawowym pacjentom genoty-
powo dodatnim, ale wymagane sa regularne,
skrupulatne badania w celu wykrycia zmian
Swiadczacych o wzro$cie ryzyka wystapienia
arytmii i nagtego zgonu sercowego [24]. Ko-
nieczne jest unikanie lekéw mogacych wydtu-
zy¢ odstep QT [25]. Uaktualniana lista tych
lek6w zamieszczona jest na stronach: www.qt-
drugs.org, www.torsades.net/Drugs.html oraz
https://crediblemeds.org/pdftemp/pdf/Com-
binedList.pdf.

Powszechnie zalecane jest wlacze-
nie do leczenia antagonistow receptora
B-adrenergicznego, ktére obnizajg ryzyko
nawracajacych omdlefi i naglego zatrzymania
krazenia (klasa I zalecen) [26-29]. U pacjen-
tow z LQT1 farmakoterapia jest szczegdlnie
efektywna [26, 30]. Najskuteczniejszy jest
propranolol (Srednia dawka 3 mg/kg masy
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ciata/dobe w trzech dawkach). U naszej pa-
cjentki rozpoczeto leczenie propranololem
w dawce 1,75 mg/kg tacznie z preparatami
magnezu. Propranolol otrzymata réwniez jej
siostra bliZzniaczka z dodatnim wynikiem ba-
dania genetycznego. Ojciec dziewczynek zostat
skierowany do poradni dla dorostych. Dawki
lekow B-adrenolitycznych zwigksza si¢ stopnio-
wo do najwyzszych tolerowanych, monitorujac
czestotliwo$¢ pracy serca i ciSnienie krwi.

Pacjenci po naglym zatrzymaniu kraze-
nia maja wskazania do wszczepienia kardio-
wertera-defibrylatora (ICD) w prewencji
wtornej, tak jak omawiana pacjentka (klasa
I zalecen). Wszczepienia ICD moga wyma-
ga¢ rowniez pacjenci z LQTS i omdleniami
o podlozu arytmicznym w trakcie leczenia
B-adrenolitykami oraz ci, ktorzy nie toleruja
leczenia B-adrenolitykiem (klasa Ila zalecen)
[5,6,14-16,27,30-31]. U 0s6b z utrzymujaca
si¢ — pomimo leczenia — zlozong arytmia
komorowa skuteczne moze by¢ lewostron-
ne wspotczulne odnerwienie serca poprzez
usuni¢cie splotu szyjno-piersiowego (sym-
patektomie; LCSD, left cardiac sympathetic
denervation). Ten zabieg jest szczeg6lnie po-
mocny u pacjentéw z LQTS i nawracajacymi
omdleniami o podtozu arytmicznym, ktorzy
nie toleruja leczenia B-adrenolitykami lub
u ktérych— pomimo leczenia — nadal wyste-
puja omdlenia [17,32-36]. W Klinice Kardio-
logii IPCZD te metode leczenia zastosowano
juz u 14 pacjentéw.

0Od 1993 roku wiadomo, ze zespot Ro-
mano-Warda jest choroba uwarunkowana
genetycznie. Postep w identyfikacji mutacji
gendéw bedacych przyczyna zespotu LQTS
spowodowatl istotne zmiany w rozpoznawa-
niu i leczeniu tej zagrazajacej zyciu choroby
[37]. Badania genetyczne w zespole wydtuzo-
nego QT sa nieslychanie istotnym elementem
diagnostyki. Do dnia dzisiejszego znaleziono
15 gendw autosomalnych dominujacych i po-
nad 600 mutacji genowych odpowiedzialnych
zawrodzong posta¢ LQTS. Wigkszos¢ ziden-
tyfikowanych dotychczas zaburzef genetycz-
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nych prowadzi do wydtuzenia czasu trwania
potencjatu czynno$ciowego poprzez zmniej-
szenie pradu potasowego (mutacja typu utra-
ty funkcji) lub zwigkszenie natezenia pradu
sodowego czy wapniowego (mutacja typu
wzmocnienia funkcji), powodujac wydtuze-
nie odstepu QT w EKG (tab. 3) [38]. Badania
molekularne staja si¢ coraz powszechniejsze,
zwlaszcza u 0s6b z watpliwym rozpoznaniem
LQTS, a takze u niemych klinicznie cztonkéw
rodzin pacjentéw z LQTS. Identyfikacja ge-
néw odpowiedzialnych za patologie kanatow
jonowych odgrywa bardzo wazna role widen-
tyfikacji typu LQTS, daje szanse na okreslenie
ryzyka zwigzanego z wykryta mutacja oraz ula-
twia podjecie odpowiednich decyzji terapeu-
tycznych iwdrozenialeczenia, zanim wystapia
grozne dla zycia objawy [12].

Wedtug opinii ekspertéw Heart Rhythm
Society/European Heart Rhythm Association
(HRS/EHRA) dotyczacej testow genetycz-
nych w kanatopatiach i kardiomiopatiach mu-
tacje gendéw zwiazanych z LQTS sa wykrywa-
ne w okoto 75% klinicznie jawnych zespotéw
LQTS, dla typu LQT1, LQT2 i LQT3 wspot-
czynniki te maja warto$¢ odpowiednio 30-35%,
25-40% i 5-10% [12]. Wciaz jednak u okoto
20-25% pacjentdw z rozpoznanym zespotem
LQTS nie udaje si¢ znalez¢ mutacji bedacej
przyczyna choroby [11, 39-40]. Zaleca si¢ wy-
konanie testow genetycznych w kierunku muta-
cjigendw KCNQI,KCNH2iSCN5A ukazdego
pacjenta spelniajacego nastepujace kryteria:
(1) w przypadku kiedy kardiolog podejrzewa
zduzym prawdopodobiefistwem LQTS w opar-
ciu o badania kliniczne, (2) w przypadku bezob-
jawowego wydtuzenia odstepu QT oraz braku
innych stanéw klinicznych mogacych wydtuzy¢
odstep QT, (3) w przypadku bezobjawowego
pacjenta z wydtuzonym skorygowanym od-
stepem QTc do 460 ms (przed pokwitaniem)
lub 480 ms (dorosli) w powtarzanych EKG,
(4) u cztonkéw rodziny pacjenta ze zidenty-
fikowana mutacja genu LQTS [12]. Niestety
badania genetyczne sa nadal trudno dost¢gpne
dla naszych pacjentéw (wykonywane w poje-
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Tabela 3
Geny odpowiedzialne za wrodzong postaé¢ LQTS [37]

Typ LQTS Gen
Zespo6t Romano-Warda

LQTH1 KCNQ1
LQT2 KCNH2
LQT3 SCN5A
LQT4 Ankyrin-B
LQT5 KCNE1
LQT6 KCNE2
LQT7 KCNJ2
LQT8 CACNA1C
LQT9 CAV3
LQT10 SCN4B
LQT11 AKAP-9
LQT12 SNTA1
LQT13 KCNJ5
LQT14 CALM1
LQT15 CALM2
Zespot Jervella i Lange-Nielsena

JLN1 KCNQ1
JLN2 KCNE1

dynczych pracowniach, wysoka cena badania),
a stosunek ich kosztéw do skutecznosci (cost-
-effectiveness) pozostaje w dalszym ciggu kon-
trowersyjny [37].
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