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Vrodeny syndrom dihého QT intervalu (z angl. long QT syndrome - LQTS) je najcastejSie sa vyskytujicim primarnym kardidlnym aryt-

mickym syndromom. Ochorenie sa typicky prejavuje pred(zenim korigovaného QT intervalu na elektrokardiograme (EKG), o méze byt
u niektorych jedincov asociované so vznikom malignej komorovej arytmie az nahlym kardialnym Gmrtim. Ciefom tohto Elanku je poukazat

na ddleZitost véasnej diagnostiky LQTS ako néastroja primérnej prevencie nahlej kardialnej smrti.
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Congenital long QT syndrome

Congenital long QT syndrome (LQTS) is the most prevalent primary cardiac arrhythmia syndrome. Typical presentation includes prolonged QT
interval on electrocardiogram, which can be in some individuals associated with malignant ventricular arrhythmias and sudden cardiac death.
This article emphasizes the importance of setting up an early diagnosis of LQTS as a tool for primary prevention of sudden cardiac death.
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Uvod

Vrodeny syndrém dlhého QT inter-
valu je primarnym kardialnym arytmickym
syndromom, pre ktory je charakteristické
predizenie fazy komorovej myokardialnej
repolarizacie. Na povrchovom EKG sa ma-
nifestuje ako prediZenie korigovaného QT
intervalu (QTc). Jedinci s LQTS st ohrozeni
vznikom malignej komorovej arytmie, kto-
ra v niektorych pripadoch vedie k nahlej
kardialnej smrti (z angl. sudden cardiac
death - SCD). Stanovenie véasnej diagn6-
zy je esencialne, pretoZe cielena terapia
vedie k signifikantnej redukcii symptémov
a signifikantnému zniZeniu mortality pa-
cientov s LQTS.

Prevalencia

Priblizny vyskyt vrodeného LQTS
priniesli data z velkej talianskej multi-
centrickej prospektivnej §tudie, ktora
zahrfnala okolo 43 000 novorodencov.
Prevalencia ochorenia bola v tejto §tu-
dii stanovena na 1: 2 500, ¢im mdZeme
tento syndrém zaradit medzi zriedkavé
choroby (1). Medzi pritomnostou LQTS
v subpopulacii muzského a Zenského po-
hlavia neexistuju signifikantné rozdiely.

Geneticky podklad

a mechanizmus vzniku arytmie

Vrodeny LQTS zaradujeme medzi
tzv. genetické arytmie. Pri¢inou vzniku
ochorenia je mutacia aspoil v jednom

z génov, ktoré koduja proteiny podie-
lajace sa na spravnej funkcii réznych
ionovych kanalov kardiomyocytov. Do
dnesného diia bolo identifikovanych cel-
kovo 17 génov asociovanych s vrodenym
LQTS. Vo vacsine pripadov sa stretavame
s autozomalne dominantnou dedi¢nos-
tou. Vyskyt de novo mutacii sa odhaduje
iba u 5 - 10 % pacientov (2).

Abnormalne fungujici protein ma za
nasledok dysfunkciu ibnového kanala vedi-
cuk predizeniu fazy repolarizacie komorovej
svaloviny srdca. PrediZena repolarizacia sa
manifestuje na EKG ako dlhy QTc interval
(QT interval korigovany na frekvenciu srd-
ca). Za ur€itych provokujticich podmienok
a priamotimerne hodnote prediZenia QTc
intervalu mézu u pacientov s vrodenym
LQTS vznikat ektopické komorové vzru-
chy, ktoré su schopné mechanizmom R
na T fenoménu iniciovat vznik polymorfnej
komorovej tachykardie typu ,torsades de

Obrdzok 1. Inicidcia vzniku komorovej tachykar-
die typu ,torsades de pointes”

pointes*, ktora niekedy prechadza do ko-
morovej fibrilacie (obrazok 1).

Klasifikacia

Vrodeny LQTS delime do jednot-
livych podskupin podla genotypizacie
patologickych mutacii. Rozli§ujeme tzv.
majoritné gény (KCNQ1, KCNH2, SCN54)
a minoritné gény. Je vhodné oznacovat
konkrétnym ¢islom iba subtypy, ktoré su
asociované s mutaciou v majoritnom géne.
V pripade mutovaného minoritného génu sa
dana podskupina oznacuje ako LQTS aso-
ciovany s konkrétnym génom. Klasifikaciu
vrodeného LQTS prezentuje tabul'ka 1.

Tabulka 1. Rozdelenie syndrému dlhého QT intervalu

Gén Prevalencia Gén Prevalencia

Majoritné gény | Minoritné gény

KCNQT (LQTS 1) 40-55% KCNET <1%

KCNH2 (LQTS 2) 30-45% KCNE2 <1%

SCNS5A (LQTS 3) 5-10% KCNJ5 <1%

Minoritné gény SCN4B <1%

AKAPY <1% SNTAT <1%

CALM1 <1% TRON <1% R
CALMZ <1% KCNJ2 <1%

CALM3 <% ANK2 <1%

CAV3 <1% CACNAIC <1% o
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Obrdzok 2. Vyuzitie Bazettovej formuly na vypocet korigovaného QT intervalu

RR

Obrézok 3. Alternans viny T (A) a dvojvrcholova vina T (B) u pacientov s LQTS

25mm/s 10mm/mV

Klinickd manifestacia
Vrodeny syndréom dlhého QT
intervalu sa moéze klinicky prejavit
v ktoromkolvek veku. Pri prenatalnom
ultrazvukovom vySetreni plodu méze
na diagnézu upozornit nalez sinusovej
bradykardie, atrioventrikularnej blo-
kady 2. stupiia, komorovej tachykardie
¢i hydropsu plodu bez zjavnej priciny.
Limitaciou ultrazvukového vySetrenia
je neschopnost uréenia QTc intervalu.
Odhaduje sa, Ze syndrom dlhého
QT intervalu sa podiela na syndréme
nahleho Gmrtia doj¢iat v 5 aZ 10 % (3).
Asi §tvrtina pacientov s LQTS
udava v ¢ase prvého vySetrenia v terciar-
nom centre pritomnost klinickej sympto-
matoldgie. Prvé priznaky ochorenia sa
typicky prejavuju okolo 12. roku Zivota,
av§ak ich vyskyt je ovplyvneny mutaciou
v konkrétnom géne a jej zavaznostou,
ktora méze byt variabilna. Najcastejsie sa
stretavame s pritomnostou presynkopy
a synkopy (v 80 % pripadov) v kontexte
fyzickej a emocionalnej zataze. Niekedy
sa maligna komorova arytmia méze kli-
nicky manifestovat ako tonicko-klonické
kfée, ktoré vznikaji pri nedostatoc¢nom
srdcovom vydaji a hypoxii mozgového
tkaniva. Preto mo6zu byt niektoré deti
mylne lieGené ako epileptické zachvaty
bez korelacie na eeg zazname. Srdcové
zastavenie sa u pacientov s LQTS vysky-
tuje v priblizne 12 % pripadov. U kazdého
dietata s odvratenou nahlou kardialnou
smrtou sa musia realizovat opakované

Tabul'ka 2. Schwartzovo skére (6)

o e

12-zvodové ekg zaznamy so zameranim
sa na dizku QTc intervalu (4).

Diagnostika
Diagnéza vrodeného syndrému dlI-
hého QT intervalu sa stanovi v pripade, ak:
1) je Schwartzovo skdre viac ako 3 body
alebo

2) ma pacient dokdzani patologicki mu-
taciu v géne asociovanom s LQTS, alebo

3) je na opakovanych 12-zvodovych ekg
zaznamoch namerany QTc interval
viac ako 460 ms u prepubertalneho
dietata, viac ako 470 ms u postpu-
bertalneho chlapca a viac ako 480 ms
u postpubertalneho dievc¢ata (5).

V diagnostike LQTS zohrava d6-
lezita ulohu dékladna rodinna a osobna
anamnéza, opakované 12-zvodové ekg
zaznamy, 24-hodinovy ekg holter, zata-
Zové ekg vySetrenie a geneticky dokaz
patologickych mutacii.

V rodinnej anamnéze sa zame-
riavame na vyskyt nahleho kardialneho
amrtia v mladom veku, utopenia, au-
tonehody, synkopy, vrodenej hluchoty
a implantacie kardioverter-defibrilatora.
V osobnejanamnéze patrame po presyn-
kopélnych a synkopalnych stavoch, tonic-
ko-klonickych kf¢och, hluchote a pre-
konanej kardiopulmonalnej resuscitacii.

Vel'mi doleZitym faktorom je vyskyt
arytmii na ekg zdzname. V prvom rade hod-
notime dizku QT intervalu, ktory meriame
od zadiatku QRS komplexu po koniec T viny
najlepSie vo zvode II alebo V5 v rozmedzi

Elektrokardiografické nalezy Body
_A.QTc* interval o _
QT (ms) > 480 ms 3
QTC = —— 460 - 479 ms 2
2 { 450 - 459 ms (u muzov) 1
RR (S) B. QTe* v 4. minUte zotavovacej fazy 1
pocas ergometrie >480ms
C. torsades de pointes** |2
D. alternans T viny | 1

E. dvojvrcholova T vina v aspon 3 zvodoch K

F. nizke priemerné frekvencie (pod 2. )
_percentilom) o

Osobna anamnéza

A. synkopa**

_pristresujgcom podnete |2
bez stresujuceho podnetu

B. vrodena hiuchota 0.5

Rodinnd anamnéza

A. rodinny prisludnik s dokdzanym LQTS*** | 1

B. nahla nevysvetlend kardidlna smr{ 0.5

u priameho €lena rodiny vo veku < 30 rokov***

< 1bod = nizke riziko diagnézy LQTS

1,5 - 3 body = stredné riziko diagnézy LQTS

2 3,5 bodu = vysoké riziko diagndzy LQTS

*QTc kalkulované pomocou Bazettovej formuly,

**yzdjomne sa vyluGujice, ***ten isty ¢len sa neméze

pocitat do oboch kategorif

srdcovej frekvencie od 60 do 100 aderov
za minutu. Na vypocet korigovaného QT
intervalu pouZivame tzv. Bazettovu for-
mulu. Princip stanovenia QTc intervalu
ukazuje obrazok 2. Okrem dosledného me-
rania QTc intervalu si v§imame pritomnost
sinusovejbradykardie, tvar T viny a vyskyt
komorovych poruch rytmu. Ambulantné
monitorovanie ekg zaznamu ma prinos
najma v stanoveni mnozstva a komplex-
nosti komorovych poruch rytmu. Pocas
zatazového ekg vySetrenia hodnotime
vyskyt komorovych portch rytmu provo-
kovanych zataZou, skracovanie absoltitnej
hodnoty QT intervalu a dizku QTc intervalu
v 4. minute zotavovacej fazy (obrazok 3).
Po dokladnej anamnéze a usku-
to¢nenych vySetreniach pristupujeme ku
kalkulacii Schwartzovho skore (tabulka 2).

Terapia

Napriek variabilite klinickej
symptomatoldgie u pacientov s vrodenym
LQTS zostavajt zasady lie¢by rovnaké pre
vSetkych pacientov. Zaklad terapie tvoria
rezimové opatrenia. Za najdoleZitejsi krok
sa povazuje vyhybanie sa liekom, ktoré st
schopné v §tandardnych davkovaniach pre-
dlZovat QT interval a tym potenciovat vznik
malignych portich komorového rytmu.
Zoznam liekov predlZujicich QT interval
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Obrazok 4. Predizeny QTc interval (516 ms) s dvojvrcholovymi T vinami
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sa pravidelne aktualizuje a je dostupny na
webovej stranke www.crediblemeds.org
po bezplatnom prihlaseni.

Nazory expertov na profesional-
ne Sportovanie u pacientov s diagnézou
LQTS sa rozchadzaji. Podla recentnych
europskych odbornych odporacani pre
$portovt ¢innost z roku 2005 predstavu-
je diagnoza vrodeného LQTS absolatnu
kontraindikaciu profesionalneho $porto-
vania. V Spojenych $tatoch americkych
je pristup k tejto problematike o niec¢o
miernejsi, avSak za cenu prisnych pre-
ventivnych opatreni (napr. vlastny ex-
terny automaticky defibrilator).

Kazdy pacient s vrodenym syn-
dréomom dlhého QT intervalu je indiko-
vany na lieCbu betablokatorom, pretoze
tato terapia signifikantne zniZuje mor-
talitu nasledkom komorovych porach
srdcového rytmu. V praxi sa najviac
osveddili neselektivne betablokatory,
najma propranolol a nadolol.

U pacientov po odvratenej nahlej
kardialnej smrti a u pacientov, u ktorych
napriek reZimovym opatreniam a uziva-
niu maximalnej tolerovanej davky betab-
lokatora pretrvavaji poruchy komoro-
vého rytmu, je indikovana implantacia
kardioverter-defibrilatora (7).

Kazuistika

7-ro¢n pacientku po tspesnej kar-
diopulmonalnej resuscitacii pre komorovi
fibrilaciu prelozili do Detského kardiocentra
v Bratislave pre suspektny vrodeny LQTS.
V rodinnej a osobnej anamnéze sa nezistili
Ziadne pozoruhodnosti. Posledny tyzder
pred Zivot ohrozujiicou udalostou malo dieta

QTc 516ms
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infekciu hornych dychacich ciest so subfeb-
rilitami. Na timenie teploty a kasla uzivala
lieky s obsahom ibuprofénu a pseudoefedri-
nu. Klinicky stav dietata sa zlepSoval. Rano
zacul pacientkin brat plac¢ dietata a privolal
rodic¢ov, ktori nasli dcéru v bezvedomi, po-
mocent a chréivo dychajicu. Ihned zavolali
tiesfiovia linku 112. Otec so synom podla te-
lefonickych instrukeii podavali laick prvi
pomoc. Po prichode lekarov dieta nedychalo,
na ekg zazname bola pritomna komorova
fibrilacia, ktora sa po jednom defibrila¢nom
vyboji zvertovala do sinusového rytmu a na-
sledne bolo dieta prevezené na oddelenie
intenzivnej mediciny. Celkovy Cas resusci-
tacie bol cca 13 minat. Pre poruchu vedomia
bolo dieta intubované s naslednou umelou
pliicnou ventilaciou (UPV). Na CT mozgu
sa nedokazali hemoragické a edematozne
zmeny. Pri odpajani z UPV sa na monitore
zaznamenali poCetné komorové extrasysto-
ly. Z toho dévodu bolo konzultované arytmo-
logické pracovisko detského kardiocentra,
ktoré po zhodnoteni ekg zdznamu vyslovilo
podozrenie na vrodeny syndrém dlhého QT
intervalu. Opakované ekg zaznamy potvrdili
patologicky predizeny QTc interval (obrazok
4). Podas hospitalizacie bolo dieta nastavené
na lie¢bu propranololom a na sekundar-
nu prevenciu nahlej kardialnej smrti ma-
lo implantovany kardioverter-defibrilator
(ICD). Genetickym vySetrenim sa dokazala
mutacia v géne KCNH2. Pocas dvojro¢ného
sledovania od implantacie ICD je dieta bez
neurologického deficitu a recidivy komplex-
nych komorovych portch srdcového rytmu.

Kazuistika upozoriiuje na de novo
mutaciu u 7-ro¢ného dietata s negativnou
rodinnou a osobnou anamnézou, u ktoré-

ho sa syndrém vrodeného LQTS prvykrat
manifestoval vznikom komorovej fibrilacie
(moZny savis s uZivanim pseudoefedrinu)
s odvratenou nahlou kardialnou smrtou.

Zaver

Vrodeny syndréom dlhého QT in-
tervalu je najéastejsi primarny arytmicky
syndrém. Na potencialnu diagn6zu treba
mysliet pri synkopalnom stave asociova-
nom s fyzickym a emocionalnym podne-
tom, anamnéze odvratenej nahlej kardi-
alnej smrti ¢i tonicko-klonickych ki¢och
bez korelatu na eeg zdzname. DdleZitost
poznania tohto syndrému lekarom prvého
kontaktu a nasledné odoslanie pacienta
na vySetrenie k detskému kardiolégovi
zlep8uje kvalitu Zivota pacientov s LQTS.
KaZdé dieta by po odvratenej nahlej kardi-
alnejsmrti nezname;j etiolégie malo absol-
vovat kardiologické, resp. arytmologické
vySetrenie. Skoré stanovenie diagnozy
mozZe zachranit Zivot dietata.
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Obrazok 4. Predfzeny QTc interval (516 ms) s dvojvrcholovymi T vinami
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Nazory expertov na profesional-
ne Sportovanie u pacientov s diagnézou
LQTS sa rozchadzaji. Podla recentnych
eurdpskych odbornych odporac¢ani pre
Sportovu ¢innost z roku 2005 predstavu-
je diagnoéza vrodeného LQTS absolutnu
kontraindikaciu profesionalneho §porto-
vania. V Spojenych §tatoch americkych
je pristup k tejto problematike o nieco
miernejsi, av§ak za cenu prisnych pre-
ventivnych opatreni (napr. vlastny ex-
terny automaticky defibrilator).

KaZdy pacient s vrodenym syn-
drémom dlhého QT intervalu je indiko-
vany na lieCbu betablokatorom, pretoze
tato terapia signifikantne zniZuje mor-
talitu nasledkom komorovych poriuch
srdcového rytmu. V praxi sa najviac
osvedcili neselektivne betablokatory,
najmé propranolol a nadolol.

U pacientov po odvratenej nahlej
kardialnej smrti a u pacientov, u ktorych
napriek reZimovym opatreniam a uZiva-
niu maximalnej tolerovanej davky betab-
lokatora pretrvavaju poruchy komoro-
vého rytmu, je indikovana implantacia
kardioverter-defibrilatora (7).
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diopulmonalnej resuscitacii pre komorovu
fibrilaciu prelozili do Detského kardiocentra
v Bratislave pre suspektny vrodeny LQTS.
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infekeiu hornych dychacich ciest so subfeb-
rilitami. Na tImenie teploty a kaSla uZivala
lieky s obsahom ibuprofénu a pseudoefedri-
nu. Klinicky stav dietata sa zlepSoval. Rano
zacul pacientkin brat pla¢ dietata a privolal
rodiCov, ktori nasli dcéru v bezvedomi, po-
mocent a chréivo dychajicu. Ihned zavolali
tiestiovl linku 112. Otec so synom podla te-
lefonickych in$trukcii podavali laicka prva
pomoc. Po prichode lekarov dieta nedychalo,
na ekg zazname bola pritomna komorova
fibrilacia, ktora sa po jednom defibrilacnom
vyboji zvertovala do sinusového rytmu a na-
sledne bolo dieta prevezené na oddelenie
intenzivnej mediciny. Celkovy ¢as resusci-
tacie bol cca 13 minit. Pre poruchu vedomia
bolo dieta intubované s naslednou umelou
plicnou ventilaciou (UPV). Na CT mozgu
sa nedokazali hemoragické a edemat6zne
zmeny. Pri odpajani z UPV sa na monitore
zaznamenali poCetné komorové extrasysto-
ly. Z toho dovodu bolo konzultované arytmo-
logické pracovisko detského kardiocentra,
ktoré po zhodnoteni ekg zaznamu vyslovilo
podozrenie na vrodeny syndrém dlhého QT
intervalu. Opakované ekg zaznamy potvrdili
patologicky predizeny QTc interval (obrazok
4). Pocas hospitalizacie bolo dieta nastavené
na lie¢bu propranololom a na sekundar-
nu prevenciu nahlej kardialnej smrti ma-
lo implantovany kardioverter-defibrilator
(ICD). Genetickym vySetrenim sa dokazala
mutécia v géne KCNH2. Pocas dvojro¢ného
sledovania od implantacie ICD je dieta bez
neurologického deficitu a recidivy komplex-
nych komorovych portich srdcového rytmu.

Kazuistika upozorfiuje na de novo
mutaciu u 7-ro¢ného dietata s negativnou
rodinnou a osobnou anamnézou, u ktoré-

ho sa syndrém vrodeného LQTS prvykrat
manifestoval vznikom komorovej fibrilacie
(moZny stvis s uZivanim pseudoefedrinu)
s odvratenou nahlou kardialnou smrtou.

Zaver

Vrodeny syndrém dlhého QT in-
tervalu je najcastej$i primarny arytmicky
syndrém. Na potencidlnu diagnoézu treba
mysliet pri synkopalnom stave asociova-
nom s fyzickym a emocionalnym podne-
tom, anamnéze odvratenej nahiej kardi-
alnej smrti ¢i tonicko-klonickych kf¢och
bez korelatu na eeg zazname. DéleZitost
poznania tohto syndrému lekarom prvého
kontaktu a nasledné odoslanie pacienta
na vySetrenie k detskému kardiologovi
zlepSuje kvalitu Zivota pacientov s LQTS.
Kazdé dieta by po odvratenej nahlejkardi-
alnej smrti neznamej etiologie malo absol-
vovat kardiologické, resp. arytmologické
vySetrenie. Skoré stanovenie diagnozy
mozZe zachranit Zivot dietata.
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