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LONG QT SYNDROME IN 13-YEAR-OLD GIRL WITH RECURRENT ORTHOSTATIC PRESYNCOPE
— CASE REPORT

Summary

Syncope occurs commonly in children and adolescents. Such an event may result from a wide variety of causes, ranging from benign
conditions to life-threatening diseases.

Cardiogenic syncope are rare causes of loss of consciousness and indicate on serious pathology in the cardiovascular system, such as
cardiomyopathies, e.g. hypertrophic cardiomyopathy or arrhythmogenic right ventricular cardiomyopathy, and ion channelopathies, e.g.
Brugada syndrome, catecholaminergic polymorphic ventricular tachycardia or long QT syndrome.

Congenital long QT syndrome is a genetic condition characterized by a prolonged QT interval on the surface ECGand is associated
with a high risk of sudden cardiac death due to ventricular tachyarrhythmias. Mutations within 13 identified genes cause a variety of
channelopathies affecting myocardial repolarization, resulting in QT prolongation.

Physical activity is not per se the cause of the enhanced mortality in long QT syndrome but it rather acts as a trigger of cardiac arrest.
So, pre-participation cardiovascular evaluation, including a resting 12-lead ECG, allow to detect still asymptomatic athletes with life-
threatening heart diseases to protect them from sudden cardiac death.

Our paper presents a case of 13-year-old female athlete with clinically asymptomatic long QT syndrome and recurrent orthostatic pre-
syncope. Long QT syndrome was diagnosed in patient’s father too.
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WSTEP Objawy te zwykle towarzysza diugotrwalej pionizaciji (cza-

Zastabniecia i omdlenia sa czesto spotykanym ob-
jawem w populacji dzieci i mtodziezy, a takze réwnie
czestym powodem zgtaszania sie do oddziatéw pomocy
doraznej oraz przyczyng hospitalizaciji (1).

Zazwyczaj majg poditoze czynnos$ciowe wynikaja-
ce z zaburzonych mechanizméw autoregulacji uktadu
krazenia w zakresie utrzymania wtasciwego oporu oraz
pojemnosci tozyska naczyniowego, a tym samym zabez-
pieczenia prawidtowej perfuzji mézgu.

sem tez diugotrwatej pozycji siedzacej), szybkim zmianom
pozycji ciata, nierzadko wystepujg takze bezposrednio po
zakonczonym wysitku fizyczny. Dotycza najczesciej dzieci
powyzej 12 roku zycia. Czesciej wystepuja u pici zenskiej (2).

W diagnostyce rdznicowej stanéw przebiegajgcych
z nagla utratg przytomnosci nalezy uwzgledni¢ takze
przyczyny kardiologiczne, nierzadko stanowigce poten-
cjalne zagrozenie nagtg $miercig sercowg. Nalezg do
nich organiczne choroby serca, jak np. kardiomiopatia
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przerostowa czy arytmogenna kardiomiopatia prawej
komory, ale takze genetycznie uwarunkowane choroby
kanatéw jonowych, jak zespoty wydtuzonego i skroco-
nego odstepu QT, zespét Brugadow czy polimorficzny
katechoalminergiczny czestoskurcz komorowy (3).

Niniejsza praca prezentuje przypadek 13-letniej dziew-
czynki z nawracajgcymi zastabnieciami o ortostatycz-
nym podtozu oraz rozpoznanym w trakcie prowadzonej
diagnostyki kardiologicznej, klinicznie bezobjawowym,
zespotem wydtuzonego odstepu QT (LQTS).

OPIS PRZYPADKU

Dziewczynka 13-letnia, uprawiajgca od 6 miesiecy
siatkdwke, skierowana zostata przez lekarza medycyny
sportowej do Kliniki Pediatrii z powodu nawracajgcych
zastabnie¢ (uczucie nagtego ostabienia, ,mroczki przed
oczami”) tuz po zakohnczonym wysitku fizycznym. Z wy-
wiadu réwniez wiadomo, ze pacjentka miewata czesto
objawy przedomdleniowe zwigzane ze zmiang pozycji
ciata, zwtaszcza z szybkg pionizacja. Nigdy jednak nie
doszto do petnej utraty przytomnosci.

W wykonanych badaniach laboratoryjnych, w tym w
zakresie jonogramu, hormondw tarczycy, nie stwierdzono
odchylen od normy.

Préba ortostatyczna czynna (10 minut pionizacji po-
przedzone 10 minutami lezenia) wykazata zaburzong re-
akcje sercowo-naczyniowag w odpowiedzi na pionizacje,
przebiegajgca ze spadkiem cisnienia (A__ -33 mmHg) i
rozwijajaca sie tachykardig ortostatyczna (Amax.+74/m|n)
Od 8 minuty pionizacji pacjentka zgtaszata miernie nasi-
lone objawy przedomdleniowe.

Spoczynkowe badanie EKG wykazato cechy niemia-
rowosci oddechowej z czynnoécig serca 55-64/min oraz
wydtuzony odstep QT o dtugosci 500 ms (po korekcji
wg wzoru Bazetta — 490 ms). Nie stwierdzono zmian w
zakresie morfologii zespotu ST-T (ryc. 1).

Obserwowane zmiany w elektrokardiogramie spo-
czynkowym stanowity wskazanie do poszerzenia diagno-
styki kardiologicznej o catodobowe badanie EKG metodg
Holtera oraz elektrokardiograficzng probe wysitkowa.

W catodobowej rejestraciji EKG metoda Holtera obser-
wowano rytm prowadzgcy zatokowy o $redniej czestosci
80/min z zachowang niemiarowos$cia oddechowa, z
minimalng czestoscig rytmu serca 46/min o godz. 4:33
i maksymalng — 149/min o godz. 16:50. Zarejestrowano
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Ryc. 1. Spoczynkowe EKG u dZ|ewczynk| z zespotem wydtu-
zonego odstepu QT.

L

19 pojedynczych pobudzen przedwczesnych nadkomo-
rowych. Czas trwania niemal 94% z wszystkich odstepow
QTc przekraczat warto$¢ 470 ms, w tym az 71% byto po-
wyzej 510 ms (manualnie obliczony odstep QTc miescit
sie w przedziale od 484 do 640 ms) (ryc. 2 3).

Elektrokardiograficzna préba wysitkowa, przeprowa-
dzona na cykloergometrze rowerowym, ze stopniowo
zwiekszanym obciazeniem (od 25 do 75 W) wykazata
prawidtowa tolerancje wysitku, nieco ponizej przecietnej
(mierzong parametrem PWC__ ) wydolno$¢ fizyczng oraz
prawidtowa reakcje tensyjna i chronotropowag na zasto-
sowane obcigzenia.

Osiggnieto maksymalng czynnos$é serca 178/min (86%
HRmax, gdzie HRmax = 220 - wiek) przy obcigzeniu 75W.

Zaburzen rytmu serca i zaburzen przewodzenia w
czasie proby nie obserwowano, a odstep QT ulegat
skréceniu wraz ze wzrostem czynnosci serca.

Badanie echokardiograficzne, poza tagodnymi nie-
domykalnosciami zastawek pnia ptucnego i zastawki
tréjdzielnej nie ujawnito istotnych zmian w zakresie budo-
wy i czynnosci serca (AoD 2,3 cm; LAD 2,9 cm; RVEDD
2,18 cm; IVSD 0,79 cm; LVEDD/LVESD 4,6/3,09 cm;
LVPW 0,71 cm; EF 69,7% SF% 32,8; przeptywy: zastawka
pnia ptucnego 0,85 m/s + $lad IP; zastawka trojdzielna
0,65 m/s + $lad IT; zastawka mitralna 0,95 m/s; zastawka
aortalna 1,2 m/s; aorta zstepujaca 1,3 m/s).

Takze konsultacje neurologiczna i okulistyczna nie
ujawnity u pacjentki zmian chorobowych w zakresie OUN
i narzadu wzroku.

Podczas udzielania informacji rodzicom o wysunietym
podejrzeniu wrodzonego zespotu wydtuzonego odstepu
QT ojciec dziewczynki przypomniat sobie, ze w okresie
mtodzienczym przez okres 4 lat pozostawat pod opieka
Poradni Kardiologicznej z powodu ,,zmian w elektrokardio-
gramie”. Negowat wystepowanie kiedykolwiek dolegliwosci
ze strony ukfadu krazenia, w tym takze incydentow utraty
przytomnosci. Obecnie nie przyjmuje tez zadnych lekow.

W zwigzku z uzyskanymi informacjami, u obojga
rodzicéw wykonano badania EKG, ktére wykazaly pra-
widtowy zapis u matki (QTc 426 ms wg wzoru Bazetta)
oraz cechy wydtuzonego odstepu QTc u ojca (479 ms
wg wzoru Bazetta).

Dostarczona przez ojca archiwalna dokumentacja
medyczna zwierajgca spoczynkowe elekirokardiogramy
sprzed 25 lat potwierdzita rozpoznanie LQTS u ojca pa-
cjentki (QTc w wieku 15 lat — 588 ms wg wzoru Hodgesa;
wzér ten zastosowano z uwagi na wolng [42/min] czyn-
no$¢ serca, co wyklucza uzycie wzoru Bazetta, stosowane-
go przy czynnosci serca w przedziale 50-120/min) (ryc. 4).

Szczegbtowo przeprowadzony wywiad rodzinny wy-
kluczyt wystepowanie w rodzinie tzw. $mierci tézeczkowej
oraz nagtej $mierci sercowej wérdéd krewnych ponizej
30 roku zycia.

Profilaktycznie u pacjentki zastosowano propranolol
w dawce ok. 1 mg/kg masy ciata na dobe. Postawione
rozpoznanie stanowito takze podstawe do dyskwalifikacji
Z wyczynowego uprawiania sportu.

Rodzice pacjentki otrzymali zalecenie unikania lekéw
wydtuzajacych odstep QT oraz przekazywania informa-
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Zespot wydtuzonego odstgpu QT u 13-letniej dziewczynki z nawracajacymi zastabnigciami o podtozu ortostatycznym...
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Ryc. 2. Rozkiad czaséw trwania odstepow QTc z pomiaréw automatycznych w czasie catodobowej rejestracji EKG.
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Ryc. 3. Manualne pomiary odstepéw QTc w zapisie holterow-
skim w r6znych okresach rejestracji.

Cji o postawionym rozpoznaniu lekarzom zalecajgcym
jakiekolwiek leczenie farmakologiczne (pomoc dorazna,
poradnie specjalistyczne itp.).

OMOWIENIE

Wrodzony zespot wydtuzonego odstepu QT (LQTS) jest
heterogenna grupa choréb kanatow jonowych, prowadza-
ca do niestabilnosci elektrycznej serca i zagrazajacg nagta
Smiercig sercowa w przebiegu tachyarytmii komorowe;.

Pierwsze doniesienie na temat LQTS przypisuje sie Meis-
snerowi, ktory w 1856 roku opisat przypadek nagtej Smierci
sercowej, do ktérej doszto podczas silnego wzburzenia emo-
cjonalnego u mtodej, gtuchoniemej kobiety (4). Dopiero 100
lat pdZniej Jervell oraz Lange-Nielsen opisali grupe pacjentow
z gtuchotg, wydtuzonym odstepem QT w elektrokardiogra-
mie i zwiekszonym ryzykiem nagtej $mierci (5). Podobne
zmiany w EKG i zblizony przebieg kliniczny, ale u pacjentéw
bez uposledzenia stuchu, opisali na poczatku lat 60. XX wieku
najpierw Romano i wsp. (6), a hastepnie Ward (7).

Ocenia sig, ze wrodzony LQTS wystepuje z czestoscig
co najmniej 1:2500 do 1:7000 (8). Obecnie wyrdznia sie
13 typoéw LQTS zaleznych od mutacji genéw kodujacych
biatka kanatéw jonowych miocytéw dla jonéw potasu (IKs,
IKr, IK1), sodu i wapnia, a takze dla biatka strukturalnego,
odpowiedzialnego za wiasciwe umiejscowienie kanatéw
jonowych w btonie komorkowej kardiomiocytow — ankiryny.

Pacjenci dotknieci tym zespotem miewajg nawraca-
jace omdlenia i sg zagrozeni nagta $miercig sercowa w
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Ryc. 4. Odstep QTc w elektrokardiogramach spoczynkowych
ojca pacjentki (pierwszy — w wieku 15 lat, drugi — obecnie).

wyniku wieloksztattnego czestoskurczu komorowego
typu torsade de pointes, degenerujgcego w migotanie
komér. Czynnikiem spustowym dla arytmii komorowe;j
jest katecholaminemia towarzyszgca wysitkowi fizyczne-
mu czy tez silnym sytuacjom stresowym.

Zrdznicowane molekularne podtoze LQTS ma zasadniczy
wptyw na kliniczng manifestacje choroby. Pacjenci z LQT1
(mutacja genu KCNQT) predysponowani sg do omdlen lub
zatrzymania krgzenia w czasie wysitku, zwlaszcza podczas
ptywania. LQT2 (mutacja genu KCNH2) usposabia do na-
gtych zdarzen sercowych podczas sytuacji stresowych i
nagle pojawiajacych sie czynnikéw akustycznych. Pacjenci
z LQT3 (mutacja genu SCN5A) do$wiadczajg nagtej $mierci
sercowej w spoczynku (np. w czasie snu), co wynika z wy-
dtuzania sie odstepu QT przy wolnej czynnosci serca.
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LQTS moze by¢ takze jedna z istotnych przyczyn
tzw. $mierci f6zeczkowej u niemowlat, a wsréd czynnikow
ryzyka nagtej $mierci w tej grupie wiekowej wymienia sie:
czas trwania odstepu QTc > 500 ms, czynno$¢ serca
< 100/min oraz pte¢ zenska (9).

W diagnostyce LQTS zastosowanie majg kryteria opu-
blikowane w 1993 roku przez Schwarza, uwzgledniajace
zmienne elektrokardiograficzne oraz dane z wywiadu.
Uzyskana suma punktow rowna lub wieksza od 3,5 wska-
zuje na wysokie prawdopodobienstwo LQTS (10) (tab. 1.)

Wspotczesne stratyfikacje zagrozenia nagtym incy-
dentem sercowym (omdlenie, zatrzymanie czynno$ci ser-
ca, nagty zgon sercowy) u pacjentéw przed ukonczeniem
40 roku zycia i bez stosowanego leczenia uwzgledniaja,
poza dtugoscia odstepu QTc, takze pte¢ pacjenta oraz
typ genetyczny LQTS. Relatywnie najgorsze rokowanie
dotyczy pacjentéow z LQT1 i LQT2 oraz diugosciag skory-
gowanego odstepu QT powyzej 500 ms, i to niezaleznie
od ptci. Réwnie zte rokowanie odnosi sie do pacjentow
ptci meskiej z LQT3 i odstepem QTc ponizej 500 ms (11).

Rozpoznanie LQTS jest wskazaniem do podjecia dzia-
tan profilaktycznych zapobiegajacych nagtym zdarzeniom
sercowym, a w szczegolnosci nagtej $mierci. Pacjentom
zaleca sie unikanie lekdéw wydtuzajacych odstep QT (lista w/w
preparatéw znajduje sie na stronie http://www.azcert.org/),
wczesne obnizanie goraczki, utrzymywanie stezen elektro-
litow (potasu, wapnia, magnezu) na gornej granicy normy.

LQTS stanowi takze podstawe do dyskwalifikacji z wyczy-
nowego uprawiania sportu. Dozwolona jest jedynie aktywnos¢
fizyczna o niskiej intensywnosci oraz rekreacyjnym charakterze
u pacjentéw z niskim ryzykiem nagtej $mierci sercowe.

W leczeniu profilaktycznym zastosowanie maja beta-
-blokery, a w niektorych przypadkach (pacjenci z
LQT3) dodatkowo takze leki antyarytmiczne klasy IB
(meksyletyna) lub IC (flekainid) wedtug klasyfikacji
Vaughana-Williamsa. U pacjentéw z mutacjg kanatéw
sodowych (LQT3) pewne nadzieje wigzane s3 takze ze
stosowaniem blokera péznego pradu sodowego powo-
dujacego skrécenie odstepu QT - ranolazyny (12).

U pacjentéw z omdleniami (pomimo stosowanej far-
makoterapii) lub po przebytym incydencie zatrzymania
krazenia istniejg bezwzgledne wskazania do implantacji
kardiowertera-defibrylatora (13).

Prezentowany przez nas przypadek nastoletniej pa-
cjentki z wrodzonym zespotem wydtuzonego odstepu QT
stanowi przyktad wczesnego rozpoznania choroby stano-
wiacej potencjalne zagrozenia nagta $miercig sercowa,
jeszcze przed pojawieniem sie objawéw klinicznych.
Stwarza to szanse na podijecie dziatan prewencyjnych,
adekwatnych do aktualnego obrazu klinicznego choroby.
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Tabela 1. Kryteria diagnostyczne zespotu wydtuzonego QT
wg Schwartza.

Zmienne elektrokardiograficzne*
Odstep QTc wg wzoru Bazetta:
> 480 ms
460-470 ms
450 ms (&)
Torsade de pointes**
Naprzemiennos$¢ zatamkoéw T
,Wciete” zatamki T w 3 odprowadzeniach
Spoczynkowa bradykardia (ponizej 2 centyla dla wieku) 0,5
Dane z wywiadu chorobowego

== IND|= N W

Omdlenia w czasie stresu (wysitku)** 2

Omdlenia bez stresu (wysitku)** 1

Wrodzona gtuchota 0,5
Dane z wywiadu rodzinnego

LQTS w rodzinie 1

Nagta $mier¢ sercowa wsrdd krewnych pierwszego| 0,5
stopnia ponizej 30 r.z.

*po wykluczeniu wptywu stosowanych lekéw oraz choréb
przebiegajacych z n/w zmianami w elektrokardiogramie
**wzajemnie wykluczajace sie
Punktacja:
1 punkt i mniej — niskie prawdopodobienstwo LQTS
1,5-3 punkty — $rednie prawdopodobienstwo LQTS
3,5 punktu i wiecej — wysokie prawdopodobienstwo
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