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Abstract

The Andersen-Tawil syndrome (ATS) is an autosomal dominant or sporadic disorder characterised by periodic paralysis, cardiac
arrhythmias and dysmorphic features. Mutations in KCNJ2, which encodes the inward rectifier K+ channel Kir2.1 can be found in
approximately 70% of ATS cases. The genetic mechanism in the remaining 30% of patients is still unknown. We present ECG of
a 19-year-old man with the Andersen-Tawil syndrome. The standard ECG revealed prominent U wave with the ATS TU pattern.
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Wstep

Zespodt Andersen-Tawila (ATS) jest rzadka, uwarunko-
wanga genetycznie chorobg, objawiajaca sie okresowym
ostabieniem sity miesniowej (porazeniem okresowym),
zaburzeniami rytmu serca oraz wadami rozwojowymi (naj-
czesciej hiperteloryzmem, syndaktylia, klindaktylia, niskim
wzrostem i niedorozwojem zuchwy) [1, 2]. Ujawnia sie naj-
czesciej w pierwszych dwéch dekadach zycia. Zesp6t
Andersen-Tawila, klasyfikowany réwniez jako zesp6t dtugie-
go QT typu 7, jest uwarunkowana genetycznie kanatopa-
tig, tj. choroba spowodowang defektem struktury i funk-
cji biatek tworzacych kanaty jonowe w btonie komérkowej.
U ok. 70% pacjentéw z ATS dochodzi do mutacji genu
KCNJ2 zlokalizowanego w chromosomie 17q23, kodujacego
podjednostke alfa biatka Kir 2.1 tworzacego kanat pota-
sowy [3, 4]. Zesp6t ten dziedziczony jest w sposéb auto-
somalny dominujacy, opisywane sg réwniez przypadki spo-
radyczne. Mechanizm genetyczny u pozostatych 30%
chorych z zespotem ATS pozostaje nieznany [5]. Przyjmu-
je sie, ze wspétistnienie co najmniej dwoch z trzech obja-
woéw (okresowe ostabienie sity miesniowej, wydtuzenie
odstepu QTc lub ektopie komorowe w EKG oraz typowe
wady rozwojowe) upowaznia do rozpoznania zespotu ATS
[6-8].

Opis przypadku
Pacjent 19-letni, z ATS rozpoznanym w Klinice Neurolo-
gii WUM na podstawie typowych objawéw klinicznych
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(porazenie okresowe, syndaktylia, hiperteloryzm) zostat skie-
rowany do Kliniki Choréb Wewnetrznych i Kardiologii WUM
w celu oceny kardiologiczne;.

Chociaz chory negowat zastabniecia, omdlenia i kotata-
nia serca, to juz od wczesnego dziecifnstwa stwierdzano
u niego komorowe zaburzenia rytmu, a w 8. roku zycia
w czasie hospitalizacji na oddziale pediatrycznym udoku-
mentowano epizody bigeminii komorowej. Nie byt wéwczas
leczony z tego powodu. Wywiad rodzinny nie byt obcigzony.

W ocenie echokardiograficznej nie wykazano odchyler
od normy. W standardowym spoczynkowym badaniu EKG
(PageWriter TRIM 11, Philips) stwierdzono rytm zatokowy
miarowy 68/min, 0$ serca prawidtowa, PQ 130 ms, ksztatt
zespotow QRS prawidtowy, o czasie trwania 100 ms.
Nie zarejestrowano zmian odstepu ST-T. Maksymalny
odstep QT wynosit 390 ms, a po skorygowaniu wg wzoru
Bazetta 423 ms. Zwracata uwage asymetria zatamkéw T,
z wydtuzeniem ramienia zstepujacego. W wiekszosci
odprowadzen, a zwtaszcza w V,—-V,, obecna byta szeroka
fala U, z czasem trwania odstepu QTU wynoszacym do
600 ms (Rycina 1). Wykonano réwniez rejestracje EKG metoda
Holtera (,,impresario” Del Mar Reynolds Medical Ltd.), a zapis
analizowano przy uzyciu systemu komputerowego. W trak-
cie tego badania stwierdzono dominujacy rytm zatokowy
53-130/min. Wykazano umiarkowane nasilenie rézno-
ksztattnej arytmii komorowej (328 pobudzen na dobe) —
pobudzenia przedwczesne, bigeminie i pary. Nie zareje-
strowano epizodéw czestoskurczu komorowego, nadko-
morowych zaburzen rytmu ani istotnego wydtuzenia QT
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Rycina 1. Elektrokardiogram spoczynkowy, RZM 68/min, normogram, PQ 130 ms, widoczna szeroka fala U z cza-
sem trwania QTU maks. 600 ms

i QTc. Podobnie jak w spoczynkowym EKG, stwierdzono
obecnos¢ szerokiej fali U. Maksymalny czas trwania
odstepu QTU wynidst 750 ms (Rycina 2.).

Omowienie

Przedstawiany przez nas pacjent spetniat kliniczne,
w tym fenotypowe, kryteria rozpoznania rzadkiego zespotu
ATS. U pacjentéw z zespotem ATS w EKG stwierdza sie cha-
rakterystyczng szerokg fale U, szerokie potaczenie
zatamkéw T i U oraz wydtuzony czas trwania ramienia
zstepujacego zatamka T. Wszystkie te cechy s3 widoczne
w EKG omawianego przez nas pacjenta. Zhang i wsp. wyka-
zali charakterystyczny obraz TU w EKG u 87 z 96 (91%)
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pacjentéw z zespotem ATS i potwierdzong mutacja w genie
KCNJ2, nie wykazali go za$ u zadnego z 29 chorych
z zespotem ATS bez mutacji w tym genie. W badanej popu-
lacji stwierdzili wysokg czutos¢ (84%) i swoistosé (97%)
oraz pozytywng i negatywna wartos¢ predykcyjna (odpo-
wiednio 94% i 91%) tego objawu w identyfikacji chorych
z zespotem ATS i opisana mutacja [4]. W zespole ATS czas
trwania odstepu QT jest zazwyczaj prawidtowy lub tylko
nieznacznie wydtuzony, tak jak to obserwowalismy u nasze-
go pacjenta. W cytowanej pracy srednia wartos¢ QTc wyno-
sita 440 ms — zaledwie u 17% pacjentéw stwierdzono QTc
> 460 ms [4]. Utatwia to réznicowanie z zespotem dtugie-
go QT typu 1-3, gdzie wydtuzenie QTc stanowi gtéwna nie-
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Rycina 2. Zapis holterowski z widoczng szeroka falg U

prawidtowos¢ elektrokardiograficzng. Zaburzenia rytmu ser-
ca stwierdza sie dos¢ czesto u chorych z zespotem ATS, ale
sa to zazwyczaj arytmie bezobjawowe lub skapoobjawo-
we. Tristani-Firouzi i wsp. wykazali wystepowanie nie-
trwatego czestoskurczu komorowego u 11 (65%) z 17 cho-
rych z zespotem ATS. W badanej grupie chorych
czestoskurcz komorowy typu torsade de pointes wystapit
u 2 pacjentéw, nie stwierdzono natomiast zadnego nagtego
zgonu arytmicznego [7]. W cytowanej juz pracy Zhang i wsp.
przedwczesne pobudzenia komorowe wystepowaty u 39
(41%), nietrwate czestoskurcze komorowe u 22 (23%),
a czestoskurcz komorowy typu torsade de pointes stwier-
dzono u 3 (3%) sposrdd 96 chorych z zespotem ATS. Zabu-
rzenia przewodzenia obserwowano u 22 (23%) pacjentow
z tej grupy [4]. Takze u badanego przez nas pacjenta
w badaniu EKG metoda Holtera stwierdzono niegrozne,
bezobjawowe komorowe zaburzenia rytmu.

Obecnosé w EKG niewielkiej fali U, widocznej w odpro-
wadzeniach przedsercowych przy wolnej czynnosci serca,
jest wariantem normy. Wieksza fale U moga wywotywac
hipokaliemia, leki antyarytmiczne klasy IC lub 111 [9]. Ponad-
to wystepowanie wczesnych depolaryzacji nastepczych,
regionalna niehomogennos¢ repolaryzacji spowodowana
niedokrwieniem oraz spontaniczna aktywnos¢ we wtok-
nach Purkiniego s3 postulowanymi mechanizmami moga-
cymi wywotac fale U [8]. U opisywanego przez nas pacjen-
ta fala U byta szeroka i widoczna w zapisie holterowskim juz
przy czynnosci serca 80-90/min. W czasie badania EKG
stwierdzono prawidtowe stezenie potasu w surowicy, a cho-
ry nie przyjmowat zadnych lekow.

U chorych z zespotem ATS opisywano dwuptatkowa
zastawke aortalng, koarktacje aorty oraz zawezenie
zastawki pnia ptucnego [8]. Z tego powodu oraz w celu
wykluczenia choroby organicznej serca wymagaja oni
badania echokardiograficznego. U opisywanego przez

nas pacjenta badanie echokardiograficzne byto pra-
widtowe.

Leczenie farmakologiczne pacjentéw z zespotem ATS
i objawami arytmii jest trudne i mato skuteczne [9]. Sto-
suje sie zazwyczaj beta-adrenolityki, chociaz nie ma
wystarczajacych danych na temat ich skutecznosci.
U pacjentéw z wysokim ryzykiem nagtego zgonu aryt-
micznego nalezy rozwazy¢ wszczepienie kardiowertera-
-defibrylatora [9].
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