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Streszczenie |

Wrodzony zespdt wydtuzonego QT (long QT syndrome, LQTS) jest uwarunkowang genetycznie chorobg cha-
rakteryzujaca si¢ istotnym wydtuzeniem odstgpu QT oraz nieprawidlowymi zatamkami T w zapisie elektro-
kardiograficznym. Wydtuzenie odstgpu QT (odzwierciedla wydtuzenie repolaryzacji komor) sprzyja zastab-
ni¢ciom, omdleniom lub naglej Smierci sercowej w wyniku typowego czgstoskurczu komorowego forsade de
pointes lub migotania komér. W 1957 roku jako pierwszy zostat opisany zespdt wydtuzonego QT z gluchotg
— zespot Jervella i Lange-Nielsena — ktory wystepuje bardzo rzadko. Niedtugo pdZniej opisano wystgpujacy
z czestoscig ok. 1:2500-5000 zespdt Romano-Warda bez gtuchoty. Zespdt jest genetycznie zroznicowany, spo-
wodowany mutacjami gendw kodujacych biatka sercowych kanatow jonowych. Najczesciej wystepujacy typ
LQT1 zespotu wydiuzonego QT (powyzej 50% przypadkow) jest wynikiem mutacji genu KCNQ! kodujacego
biatko kanatu potasowego IKs, co powoduje nieprawidiowa jego funkcje. Badania molekularne sg wazne dla
ustalenia mutacji. Rozpoznanie zespotu wydtuzonego QT bywa trudne, niekiedy konieczne jest wykonanie
wielu zapisow EKG, aby udokumentowaé wydtuzenie odstepu QT. Klinicznie wciaz przydatne moga by¢
kryteria Schwartza i Mossa. Leczenie beta-blokerami jest skuteczne i powinno by¢ wdrazane z chwilg rozpo-
znania. Nalezy przede wszystkim unikac wysitku, stresu oraz lekow mogacych wydiuzy¢ skorygowany odstep
QT Niezbedne jest przebadanie rodzin pacjentéw z rozpoznanym zespotem wydtuzonego QT. W pracy pre-
zentujemy udokumentowany genetycznie przypadek rodzinnie wystgpujacego zespotu wydiuzonego QT typu 1
(LQT1). Przedstawione zostaly problemy diagnostyczne, przebieg kliniczny i wdrozone postgpowanie lecznicze.

Stowa kluczowe: LQT1, diagnostyka elektrokardiograficzna, badania molekularne, mutacja rodzinna, leczenie

Summary |

Congenital long QT syndrome (LQTS) is characterized by prolongation of the QT interval and T wave
abnormalities on electrocardiogram (ECG). The prolongation of QT interval (manifestation of prolon-
gation of ventricular repolarization) predisposes to syncope, seizure and sudden cardiac death due to
typical polymorphic ventricular tachycardia torsade de pointes or ventricular fibrillation. Long QT syn-
drome may associate with deafness as Jervell and Lange-Nielsen syndrome, described in 1957, which is
very rare and later described Romano-Ward syndrome without deafness affecting 1 in 2500-5000 per-
sons. LQTS is hereditary disorder, genetically heterogeneous, caused by mutations in specific cardiac ion
channel genes. The most prevalent form of LQTS is LQT1 with mutation on KCNQ! gene encoding
cardiac potassium IKs channel protein. The result of the mutation is incorrect function of the channel.
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Genetic tests are important for identification of a mutation. Diagnosis of long QT syndrome may be dif-
ficult and sometimes we need several recorded electrocardiograms to find QT interval prolongation. The
Schwartz and Moss clinical criteria may be steel useful for LQTS diagnosis. Beta-blockers are effective
in patients with long QT syndrome and should be administered at diagnosis. Patients should avoid as
physical and emotional stresses, as drugs prolonged corrected QT interval. It is necessary to examine the
family members. We present a patient with genetically documented familiar LQT1 syndrome. Diagnostic
problems, symptoms and therapy are discussed.

Key words: LQT1 syndrome, electrocardiographic diagnosis, molecular tests, familiar mutation, treatment

WSTEP

‘ x Jrodzony zespot wydtuzonego QT (LQTS)
jest zwykle rodzinnie wystepujacym, zroznico-
wanym klinicznie zespofem spowodowanym
nieprawidfowym, wydtuzonym w zapisie elektrokardio-
graficznym (EKG) okresem repolaryzacji komor (wydtu-
zenie odstepu QT). W 1957 roku Jervell i Lange-Nielsen
opisali czworo sposrod szesciorga dzieci w rodzinie z gle-
boka obustronng gtuchota, z napadami utraty przytom-
nosci, z istotnym wydiuzeniem odstgpu QT w zapisach
EKG:; troje z nich zmarlo nagle. Wystepowanie zespo-
tu Jervella i Lange-Nielsena (JLNS) ocenia si¢ na
1-6:1 000 000, co stanowi okoto 4,5-7% pacjentOw z wro-
dzonym zespotem wydiuzonego QT. Dziedziczenie jest
najczeseiej autosomalne recesywne, sporadycznie zda-
rzajg si¢ przypadki w rodzinach nieobcigzonych. Opisa-
ny sze$¢ lat pdzniej wrodzony zespot wydtuzonego QT
bez gluchoty — zespdt Romano-Warda (RWS) wystepuje
z czgstoscig 1:5000 osob, dziedziczy si¢ autosomalnie
dominujaco. Wydtuzenie odstgpu QT sprzyja wystepo-
waniu groznej dla zycia arytmii komorowej z typowym
wieloksztattnym czgstoskurczem komorowym torsade de
pointes czy migotaniem komor, powodujac zasfabnigcia,
utraty przytomnosci, rowniez nagly zgon sercowy. Ob-
jawy czesto zwigzane sg z wysitkiem (zwlaszcza ptywa-
niem), wysitkiem i emocja, ze stresem, niekiedy moga
by¢ wywotane gtosnym dZwigkiem lub lekami wydtuza-
jacymi odstep QT, zdarzaja si¢ tez w czasie snu!'.
Patogeneza wrodzonego zespotu wydiuzonego QT przez
lata byfa niejasna. Przypuszczano, ze przyczyng zabu-
rzefi repolaryzacji charakteryzujacych si¢ istotnym wy-
dtuzeniem odstgpu QT jest pierwotna lub wtdrna niesta-
bilnoS¢ ukladu wspodlczulnego z okresowo gwattownie
narastajacym jego napigciem. W poczatkach lat 90.
zeszlego stulecia stwierdzono, ze wrodzony zespot wy-
dtuzonego QT ma podioze molekularne, a patologia do-
tyczy nieprawidlowej budowy biatek kanatow jonowych
komorek migSnia sercowego. ZespOl okazat si¢ hetero-
genny, spowodowany réznymi mutacjami przynajmniej
dziesi¢ciu gendw, co thumaczy jego duzg réznorodno$¢
kliniczna. Za najczesciej wystepujaca dominujaca po-
sta¢ wrodzonego RWS - LQT1 odpowiada heterozygo-

44 | tyczna mutacja genu KCNQ!, obecna na jednym allelu

chromosomu 11. (w pozycji 11p15.5), homozygotyczna
mutacja obu alleli odpowiada za pierwszg odmiang rece-
sywnego zespotu Jervella i Lange-Nielsona (JLN1). Gen
KCNQI (KvLQT1I) jest odpowiedzialny za kodowanie
podjednostki alfa w kanale potasowym IKs [powoli ak-
tywowany odsrodkowy prad potasowy (delayed rectifier —
opdzniony prostownik)], a gen KCNE! zlokalizowany na
chromosomie 21. koduje podjednostke beta (zwang tez
minK) w tym kanale (mutacja tego genu odpowiada za
posta¢ LQTS5 zespotu). Obie podjednostki sg konieczne
do prawidlowego dziatania kanatu potasowego IKs, od-
powiedzialnego za wyplyw jondw potasowych z komorki
mi¢snia sercowego w okresie repolaryzacji. Mutacje ge-
néw KCNQ! i1 KCNE1 powodujg nieprawidiowg budowe
biatkowych podjednostek kanatu IKs i upoSledzajq jego
funkcje, opoZniajac wyplyw jonéw potasu z komorki mie-
$nia sercowego i wydluzajac okres jej repolaryzacji™”.
Stwierdzono zaleznos¢ pomiedzy mutacja a przebiegiem
klinicznym choroby®19,

Rozpoznanie zespotu wydtuzonego QT bywa trudne,
zwlaszcza w przypadkach z granicznymi lub okresowo
prawidfowymi wartoSciami odstgpu QT. W 1993 roku
Schwartz i Moss opublikowali przydatne Kklinicznie
kryteria rozpoznania LQTS oparte w gtownej mierze
na danych z badan elektrokardiograficznych, uwzgled-
niajace rowniez doktadnie zebrane dane z wywiadow
dotyczace objawow i ich okolicznosci oraz wywiady
rodzinne'V. Sposdb punktacji zostal zmodyfikowany
w 2006 roku przez Swartza' (tabela 1).

W pracy przedstawiamy potwierdzony badaniami ge-
netycznymi przypadek rodzinnie wyst¢pujgcego zespo-
tu LQTS.

OPIS PRZYPADKU

Pacjentka B.B., ur. 1.07.1989 roku z ciazy II o prawidio-
wym przebiegu, z porodu IT prawidtowego, bez jakichkol-
wiek niepokojacych objawdw, dotychczas zdrowa. W 12.
roku zycia, po grypie, lekarz w poradni rejonowej stwier-
dzit szmer nad sercem i niemiarowy rytm serca, skierowat
dziewczynke do poradni kardiologicznej dla dzieci. Na
podstawie wykonanych badaf diagnostycznych pacjent-
ke skierowano do Kliniki Kardiologii IPCZD z podejrze-
niem zespotu wydtuzonego QT (Romano-Warda).
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Imiany elektrokardiograficzne' Punkty
Qe >480 ms 3
Qlc 460-470 ms 2
Qlc 450 ms (mezczyzni) 1
Torsade de pointes’® 2
Imienno$¢ zatamkéw T 1
Dwugarbny zat. T w 3 odprowadzeniach 1
Spoczynkowy rytm serca zbyt wolny wzgledem wieku 05
(ponizej 2. percentyla dla wieku) !
Objawy

Omdlenie w stresie (bez stresu) 2(1)
Wrodzona gtuchota 0,5
Wywiady rodzinne*

Pewne rozpoznanie LQTS w rodzinie 1
Nagty zgon sercowy ponizej 30. roku zycia wsréd najblizszych 05

cztonkéw rodziny

' Zapisy EKG ocenia sie u pacjentow bez lekow i bez wptywu czynnikow zmieniajacych
zapis

2(Tc - odstep QT skorygowany wedtug wzoru Bazetta: QTc = QT/vRR

3Wyklucza punkty za czas trwania odstepu QTc

*W wywiadach rodzinnych nie mozna punktowac tych samych os6b dwukrotnie

Interpretacja wynikow

<1 punktu — niewielkie prawdopodobieristwo LQTS
2-3 punktéw — $rednie prawdopodobiefistwo LQTS
>3,5 punktu — wysokie prawdopodobieristwo LQTS

Tabela 1. Kryteria diagnostyczne zespotu wydiuzonego QT
(Schwartz i Moss 1993, 2006)

W wywiadach rodzinnych starszy o dwa lata brat i ro-
dzice nie zgtaszali niepokojacych objawdw, zdrowi;
w dalszej rodzinie brak nagtych zgon6w i omdlen.
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Rys. 1. Standardowy zapis EKG 13-letniej pacjentki. Bradykar-
dia zatokowa 50/min, w odpr. Il odstep QT=0,46 s,
Q1e=042 s, wodpr: Vs odstep QT=048 5, QIe=044s.
Przesuw papieru 50 mmy/s
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Przy pierwszej wizycie w Poradni Kardiologicznej IPCZD
pacjentka negowata wystepowanie uczucia szybkiego
bicia serca, zastabnie¢ czy omdlen; w badaniu przed-
miotowym bez odchyleni w ukladzie krazenia, rytm serca
miarowy bez szmeru w okolicy przedsercowej, prawi-
dtowo wyczuwalne t¢tno, ciSnienie krwi 115/60 mm Hg.
Wykonano nieinwazyjng diagnostyk¢ ukfadu kraze-
nia; badanie radiologiczne klatki piersiowej i badanie
echokardiograficzne byly prawidiowe. W zapisie EKG
stwierdzono bradykardi¢ zatokowa 58/min, odstep QTc
wynosit 0,42 s. W holterowskim zapisie EKG rym zato-
kowy wahat sie od 44 do 130/min, Sredni rytm wynosit
74/min, bez zaburzen rytmu serca, odstep QTc wydtu-
zat si¢ do 0,45 s. Nie bylo podstaw do rozpoznania zespo-
tu wydtuzonego QT, nie wigczono leczenia, zlecono kon-
trolne badania i wizyte w poradni za kilka miesi¢cy. Przy
kolejnym badaniu w poradni nie zgtaszata niepokojacych
objawdw, w zapisic EKG stwierdzono bradykardi¢ zato-
kowg 50-56/min, odstgp QTc wynosit 0,42-0,44 s (rys. 1).
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Rys. 2. Fragment holterowskiego zapisu EKG 14-letniej
pacjentki, widoczna zmienna morfologia zalamkow
T, okresowe istotne wydtuzenie odstepu Q1. Przesuw
papieru 25 mmy/s
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W holterowskim zapisie EKG rytm zatokowy wahat si¢
od 44 do 118/min, Sredni rytm wynosit 71/min, zare-
jestrowano pojedyncze pobudzenia dodatkowe nadko-
morowe, odstep QTc okresowo wydtuzat si¢ do 0,51 s.
Zlecono state podawanie preparatu magnezu, zaplano-
wano poszerzenie diagnostyki w Oddziale Kardiologii
IPCZD.

W chwili przyjecia na Oddziat Kardiologii IPCZD
pacjentka miata 13 lat i 10 miesiecy, nie odnotowano
u niej zastabni¢€ i omdlenf, w badaniu przedmiotowym,
RTG Kklatki piersiowej i badaniu echokardiograficznym
nie stwierdzono odchylefi od normy. W wielokrotnie
powtarzanych zapisach EKG odst¢p QT wahat si¢ od
0,42 do 0,45 s, w holterowskich zapisach EKG utrzymy-
wala si¢ tendencja do bradykardii ze Srednim rytmem
71-78/ min, rejestrowano pojedyncze pobudzenia do-
datkowe nadkomorowe, odstep QTc wydtuzat si¢ okre-
sowo do 0,52 s, zarejestrowano krotkie okresy zmiennej
morfologii zatamkow T (rys. 2). Wykonano probe wy-
sitkowa na biezni ruchomej wedtug protokotu Bruce’a
—w badaniu wyjSciowym rytm zatokowy 84/min, odstep
QT 0,47 s, wysitek trwat 11 mini 19 s, probe przerwano
z powodu zmeczenia si¢ dziewczynki, w czasie wysitku
rytm serca powoli przyspieszat, dochodzac jedynie do
158/min (tj. do 77% maksymalnego przewidywanego
rytmu), w czasie obcigzenia odstep QT wydtuzat sig,
w 9. minucie przy rytmie 123/min wynosit 0,54 s, w cza-
sie maksymalnego wysitku brak mozliwoSci pomiaru
(rami¢ zstepujace zatamka T naklada si¢ na zatamek
P nast¢pnej ewolucji), minute po zaprzestaniu wysitku
przy rytmie 109/min odstep QTc byt wydtuzony do 0,55 s.
Podsumowujac uzyskane wyniki: u dziewczynki roz-
poznano zespdt wydtuzonego QT (4,5 pkt wediug
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Rys. 3. Standardowy zapis EKG 17-letniego brata pacjentki.
Rytm zatokowy 60/min, w odpr. Il odstep QT=0,45s,
Q1e=045s,wodpr: V5 odstep QT=048 s, Q1c=048s.
Przesuw papieru 50 mmy/s

kryteriow diagnostycznych Schwartza i Mossa: odstep
QTc >0,48 s — 3 pkt, bradykardia — 0,5 pkt, zmienno§¢
zatamkow T — zarejestrowana w krotkim fragmencie
w jednym z zapisow holterowskich EKG - 1 pkt). W tej
sytuacji rozpoczeto podawanie metoprololu w dawce
poczatkowej 25 mg + 12,5 mg (tj. 0,8 mg/kg masy ciata/
dobe), zlecono ograniczenie wysitku do spokojnej rekre-
acji i bezwzgledne unikanie lekow wydtuzajacych od-
step QT (szczegblowe dane umieszczone sg na stronie
internetowej www.qtdrugs.org); calej rodzinie pobrano
krew na badanie genetyczne (badania zostaly wykona-
ne w Zaktadzie Genetyki Medycznej Instytutu ,,Pomnik
— Centrum Zdrowia Dziecka” w ramach grantu 0743/
P05/2001/21) oraz zlecono wykonanie zapisow EKG
rodzicom i bratu.

W dalszej opiece ambulatoryjnej nie byto niepokoja-
cych objawdw, powtarzano standardowe i holterowskie
zapisy EKG, ze wzgledu na stale utrzymujaca sie bra-
dykardi¢ powoli zwickszono podawang dawke¢ meto-
prololu do 75 mg/dobg (4. 1,3 mg/kg masy ciata/dobg).
W dostarczonych zapisach EKG rodziny stwierdzo-
no wydtuzenie odstgpu QT u matki i brata pacjentki
(rys. 3), zapis ojca byt prawidfowy (w ocenie kardiologa
w rejonie zapisy EKG wszystkich cztonkow rodziny pa-
cjentki byly prawidiowe).

Analiza molekularna obejmujgca wszystkie eksony
gendw KCNQI, KCNH2 1 KCNEI wykazata obecnos¢
substytucji 1700T>C (T567C) w formie heterozygo-
tycznej w genie KCNQI u pacjentki, jej matki i brata,
bedace podstawa rozpoznania zespotu Romano-War-
da LQTSI. U ojca pacjentki nie stwierdzono w bada-
nych genach mutaciji.

Ze wzgledu na wiek pacjentka zostata przekazana do
dalszej opieki do Instytutu Kardiologii w Warszawie,
ustalono rowniez termin wizyty dla jej matki i brata.

OMOWIENIE

Nasza pacjentka zostata skierowana do Kliniki Kar-
diologii IPCZD po badaniach w rejonowej poradni
kardiologicznej dla dzieci z podejrzeniem zespotu wy-
dtuzonego QT. W powtdrzonych przy pierwszej wizy-
cie badaniach stwierdzono bradykardi¢, odstep QT byt
prawidiowy, nie zlecono leczenia. Jednak bradykardia
uzasadnia bez jakiejkolwiek innej przyczyny dalsze ba-
dania i powtarzanie zapisow EKG, gdyz okoto 20%
dzieci (przed rozpoczeciem leczenia beta-adrenoli-
tykami) z zespotem wydtuzonego QT ma rytm serca
wolniejszy niz zdrowi réwiesnicy. Wiadomo rowniez, ze
okresowo w standardowych i holterowskich zapisach
EKG skorygowany odstep QT (obliczany wedtug wzo-
ru Bazetta) bywa zupelnie prawidiowy (tj. 0,44 s dla
dzieci w wieku 1-15 lat, <0,43 s dla m¢zczyzn, <0,45 s
dla kobiet), co istotnie utrudnia rozpoznanie®?.

Wielokrotnie trudnosci sprawiajg wybor odprowadze-
nia, w ktorym nalezy dokona¢ pomiaru odstepu QT,

PEDIATR MED RODZ Vol 5 Numer 1, p. 43-49




PRACE KAZUISTYCZNE/CASE REPORTS

sam pomiar odstepu QT i jego korekcja wzgledem
rytmu-', Mimo ze czas trwania odstgpu QT ma tak
istotne znaczenie rokownicze, sposob pomiaru i me-
toda korekcji sa nadal niewystandaryzowane i moga
stwarzac istotne problemy. Potwierdzili to Viskin i wsp.,
rozsylajac do 902 lekarzy z 12 krajow cztery elektrokar-
diogramy do oceny — dwa pacjentéw z wydiuzonym
QT i dwa prawidlowe. Nalezalo zmierzy¢ odstep QT,
skorygowany odstep QT i zdecydowac, czy w danym
zapisie oceniane odstepy sg prawidiowe czy wydiuzone.
Wigkszos¢ lekarzy, w tym rdwniez kardiologdw, niepra-
widlowo ocenita odstep QTc i nie rozpoznata zespotu
wydiuzonego QT". Tak tez wydarzyto si¢ w rodzinie
naszej pacjentki. Z drugiej strony kazdych dwoch z pie-
ciu pacjentow skierowanych do Mayo Clinic Long QT
Syndrome w Rochester celem potwierdzenia rozpozna-
nia zespotu wydiuzonego QT wypisano jako zdrowych
(Taggart i wsp.!9)),

Przy kolejnej wizycie w poradni dziewczynka nie zgla-
szafa niepokojacych objawow, w zapisie EKG odstep
QT byt w gbrnej granicy normy, natomiast w holterow-
skim zapisiec EKG przy utrzymujacej si¢ bradykardii
zarejestrowano typowg dla LQTS zmiennos$¢ zatam-
ka T, a odstep QTc okresowo istotnie wydtuzat si¢. W po-
glebionych badaniach wykonanych w warunkach szpi-
talnych ustalono rozpoznanie zespotu wydtuzonego QT
w oparciu o okresowo wydtuzajace si¢ odstepy QT w po-
wtarzanych zapisach EKG, holterowskim zapisie EKG
i w probie wysitkowej przy utrzymujacej si¢ bradykardii
i zmienng morfologi¢ zatamkow T. W momencie usta-
lenia rozpoznania jesteSmy zobowiazani do rozpoczecia
leczenia beta-blokerem, wdrozenia odpowiedniego poste-
powania profilaktycznego i przebadania rodziny.

O tagodniejszym przebiegu choroby naszej pacjentki
Swiadczyt dotychczasowy bezobjawowy jej przebieg
zardwno u samej chorej, jak i w rodzinie. Nie rejestro-
wano tez komorowych zaburzefi rytmu, ktdre o roznym
stopniu nasilenia stwierdza si¢ u okoto 40% badanych
z LQTS, a wystgpowanie w rutynowym zapisie EKG ko-
morowych zaburzen rytmu serca zwigksza ryzyko nagte-
go zgonu. Ryzyko naglego zgonu jest wysokie w grupie
pacjentow z LQTS z nawracajacymi omdleniami, z nie-
skutecznym leczeniem beta-adrenolitykami, z wydtuze-
niem odstepu QTc powyzej 0,6 s, z wrodzong gluchota
oraz z naglymi wezesnymi zgonami w rodzinie®>.
Leczenie pacjentow z LQTS ma na celu zapobiega-
nie naglym zgonom poprzez skrocenie odstepu QT
i zmniejszenie ryzyka wystapienia wieloksztattnego cz¢-
stoskurczu komorowego czy migotania komor. Smiertel-
nos¢ u nieleczonych, objawowych pacjentow dochodzi
do 20% w ciagu roku od wystapienia pierwszego omdle-
nia i wynosi okofo 50% w ciagu 10 lat. Nadal obowiazu-
jacym leczeniem jest stale podawanie duzych dawek be-
ta-adrenolitykow, co zmniejsza cz¢stoSE wystepowania
objawow u okoto 65-75% pacjentow, a wsrod pacjentow
z LQT1 w wyzszym odsetku. Najlepszy efekt uzyskuje
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si¢, podajac propranolol (Srednia dawka 3 mg/kg masy
ciata/dob¢ w trzech dawkach). Jednak u pacjentow
z omdleniami przed rozpoczeciem leczenia istnieje
prawdopodobiefistwo ich ponownego wystapienia (az
do 32% w ciggu 5 lat), natomiast wsrod osob, u ktorych
leczenie rozpoczeto po incydencie zatrzymania kraze-
nia, u 14% mozna spodziewac si¢ kolejnego zatrzyma-
nia krazenia czy naglego zgonu w tym czasie®>1017-20
U naszej pacjentki rozpoczeto leczenie od niewielkie]
dawki metoprololu (Metocardu), gtéwnie z uwagi na
obserwowang bradykardi¢, otrzymywala tez preparaty
magnezu. Obnizenie w surowicy krwi poziomu magne-
zu i potasu sprzyja wystepowaniu komorowych zabu-
rzen rytmu®>!”, W niektorych przypadkach ze wzgledu
na nasilajacg si¢ bradykardi¢ w trakcie leczenia duzymi
dawkami beta-blokera konieczne jest dodatkowe zastoso-
wanie stalej stymulacii serca, ktdra zapobiega bradykardii
i pojawianiu si¢ przerw w czynnoSci serca, a w niektorych
przypadkach skraca odstep QT. Jednak po wszczepieniu
ukfadu stymulujacego serce zdarzaly si¢ nagle zgony
u pacjentow z LQTS pomimo podawania duzych dawek
beta-blokerow®!2, Z tego tez powodu u 0s6b po zatrzy-
maniu krazenia obecnie wszczepia si¢ kardiowerter-defi-
brylator z funkcjg stymulacji, a coraz cz¢Sciej rozpatruje
si¢ te metode leczenia jako profilaktyke pierwotng?*29),
W pojedynczych przypadkach skuteczne okazywalo si¢
lewostronne wspdiczulne odnerwienie serca poprzez usu-
nigcie splotu szyjno-piersiowego (sympatektomie)?”,
wsrdd pacjentdw Kliniki Kardiologii IPCZD tej metody
leczenia nie udato si¢ zastosowac u zadnego pacjenta. Od
kiedy wiadomo, ze zespot Ramano-Warda jest chorobg
uwarunkowang genetycznie, badania molekularne u pa-
cjentow, a zwlaszcza u niejasnych klinicznie cztonkow
rodziny, staly si¢ coraz powszechniejsze. Niestety, nadal
pozostaje grupa stanowigca okoto 30-35% badanych,
w ktorej na podstawie danych klinicznych rozpoznajemy
LQTS, a badania molekularne tego nie potwierdzaja!?.
W badanej rodzinie stwierdzono mutacje genu KCNQI
powodujaca nieprawidiowq funkcje kanatu potasowego
IKs. W tym typie LQTS leczenie beta-blokerem jest zwy-
kle skuteczne i wystarczajace. Mimo ze doktadne ustale-
nie mutacji nie pocigga jeszcze za sobg przyczynowego
leczenia (terapia genowa jest nadal przysztoscia), badania
molekularne w duzej grupie pacjentéw pozwalajg ustalic
typ LQTS, zwigzanego z nim zagrozenia, a takze moga
wplywac na leczenie. Nieslychanie istotne sa one u 0sob
z watpliwym rozpoznaniem i podejrzeniem LQTS oraz
u niemych klinicznie cztonkdéw rodziny, dajg bowiem
szans¢ ustalenia rozpoznania i wdrozenia odpowiedniego
leczenia, zanim wystapia grozne objawy czy nagly zgon.

PODSUMOWANIE
1. Rozpoznanie zespotu wydtuzonego QT bywa trud-

ne, niekiedy konieczne jest wykonanie wielu zapisow
EKG, aby udokumentowa¢ wydtuzenie odstgpu QT.
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2. W rozpoznaniu klinicznym stosuje si¢ kryteria

Schwartza i Mossa, badania molekularne sg wazne
dla ustalenia mutacji.

3. Ustalenie rozpoznania wigze si¢ z koniecznoscig
wdrozenia leczenia i zlecenia odpowiedniego poste-

powania, bardzo wazne jest unikanie lekow moga-
cych wydtuzy¢ odstep QT.

4. U pacjentOw z rozpoznanym zespolem jesteSmy zo-
bligowani do przebadania rodziny.
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