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Vrodeny syndrém dlhého QT intervalu (z angl. long QT syndrome - LQTS) je najéastejSie sa vyskytujiicim primarnym kardidlnym aryt-
mickym syndrémom. Ochorenie sa typicky prejavuje predizenim korigovaného QT intervalu na elektrokardiograme (EKG), o moze byt
u niektorych jedincov asociované so vznikom malignej komorovej arytmie aZ nahlym kardialnym dmrtim. Cielom tohto ¢lanku je poukazat
na déleZitost véasnej diagnostiky LQTS ako nastroja priméarnej prevencie nahlej kardidlnej smrti.
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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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Vrodeny syndrém dlhého QT inter-
valu je primarnym kardialnym arytmickym
syndrémom, 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 malignejkomorovej arytmie, kto-
r4 v niektorych pripadoch vedie k nahlej
kardialnej smrti (z angl. sudden cardiac
death - SCD). Stanovenie v¢asnej diagno-
zy je esencialne, pretoze cielena terapia
vedie k signifikantnej redukcii symptomov
a signifikantnému zniZeniu mortality pa-
cientov s LQTS.

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

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

z génov, ktoré koduji proteiny podie-
lajtce sa na spravnej funkcii réznych
iénovych kanalov kardiomyocytov. Do
dne$ného dnla bolo identifikovanych cel-
kovo 17 génov asociovanych s vrodenym
LQTS. Vo vac¢sine 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 iénového 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 urcitych provokujacich podmienok
a priamotimerne hodnote prediZenia QTc
intervalu m6zu u pacientov s vrodenym
LQTS vznikat ektopické komorové vzru-
chy, ktoré st schopné mechanizmom R
na T fenoménu iniciovat vznik polymorfnej
komorovej tachykardie typu ,torsades de

Obrazok 1. Inicidcia vzniku komorove] tachykar-
die typu ,torsades de pointes”

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

Vrodeny LQTS delime do jednot-
livych podskupin podla genotypizacie
patologickych mutacii. RozliSujeme tzv.
majoritné gény (KCNQI, KCNH2, SCN5A)
a minoritné gény. Je vhodné oznacovat
konkrétnym ¢islom iba subtypy, ktoré st
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.

Tabul'ka 1. Rozdelenie syndrému dlhého QT intervalu

Majoritné gény Minoritné gény

KCNQT (LQTS 1) 40-55% KCNET <1%
KCNH2 (LQTS 2) 30-45% KCNE2 <1%
SCN5A (LQTS 3) 5-10% KCNJ5 <1%
Minoritné gény SCN4B <1%
AKAP9 <1% SNTAT <1%
CALM1 <1% TRDN <1%
CALM2 <1% KCNJ2 <1%
CALM3 <1% ANK2 <1%
CAV3 <1% CACNATC <1%
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Obrazok 2. VyuZitie Bazettovej formuly na vypocet korigovaného QT intervalu
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Obrazok 3. Alternans viny T (A) a dvojvrcholova vina T (B) u pacientov s LQTS
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Vrodeny syndrém dlhého QT
intervalu sa moéze klinicky prejavit
v ktoromkolvek veku. Pri prenatalnom
ultrazvukovom vySetreni plodu moéZe
na diagnoézu upozornit nalez sinusovej
bradykardie, atrioventrikularnej blo-
kady 2. stupna, komorovej tachykardie
¢i hydropsu plodu bez zjavnej priciny.
Limitaciou ultrazvukového vySetrenia
je neschopnost urc¢enia QTc intervalu.

Odhaduje sa, Ze syndrém dlhého
QT intervalu sa podiela na syndrome
nahleho timrtia dojciat v 5 az 10 % (3).

Asi Stvrtina pacientov s LQTS
udava v ¢ase prvého vysetrenia v terciar-
nom centre pritomnost klinickej sympto-
matologie. Prvé priznaky ochorenia sa
typicky prejavuja okolo 12. roku Zivota,
avsak ich vyskyt je ovplyvneny mutaciou
v konkrétnom géne a jej zavaznostou,
ktora moze byt variabilna. Najcastejsie sa
stretavame s pritomnostou presynkopy
a synkopy (v 80 % pripadov) v kontexte
fyzickej a emocionalnej zataze. Niekedy
sa maligna komorova arytmia moze kli-
nicky manifestovat ako tonicko-klonické
kfce, ktoré vznikaja pri nedostato¢nom
srdcovom vydaji a hypoxii mozgového
tkaniva. Preto mézu byt niektoré deti
mylne liecené ako epileptické zachvaty
bez korelacie na eeg zazname. Srdcové
zastavenie sa u pacientov s LQTS vysky-
tuje v pribliZzne 12 % pripadov. U kazdého
dietata s odvratenou nahlou kardialnou
smrtou sa musia realizovat opakované

QTc 620ms
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12-zvodové ekg zdznamy so zameranim
sa na dizku QTc intervalu (4).

Diagnoéza vrodeného syndromu dl-
hého QT intervalu sa stanovi v pripade, ak:
1) je Schwartzovo skore viac ako 3 body
alebo

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

3) je naopakovanych 12-zvodovych ekg
zdznamoch 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 dievcéata (5).

V diagnostike LQTS zohrava do-
lezita Glohu dokladna rodinna a osobna
anamnéza, opakované 12-zvodové ekg
zaznamy, 24-hodinovy ekg holter, zata-
Zove 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
aimplantacie kardioverter-defibrilatora.
V osobnej anamnéze patrame po presyn-
kopalnych a synkopalnych stavoch, tonic-
ko-klonickych kf¢och, hluchote a pre-
konanej kardiopulmonélnej resuscitacii.

Velmi dolezitym faktorom je vyskyt
arytmii na ekg zazname. V prvom rade hod-
notime dizku QT intervalu, ktory meriame
od zaciatku QRS komplexu po koniec T viny
najlepsie vo zvode II alebo V5 v rozmedzi

Tabul'ka 2. Schwartzovo skdre (6)

A. QTc* interval
>480ms 3
460 - 479 ms 2
450 - 459 ms (u muzov) 1
B. QTc* v 4. minUte zotavovacej fazy 1
pocas ergometrie > 480 ms
C. torsades de pointes** 2
D. alternans T viny 1
E. dvojvrcholova T vina v aspon 3 zvodoch | 1
F. nizke priemerné frekvencie (pod 2. 0,5
percentilom)
A. synkopa**
pri stresujucom podnete 2
bez stresujiceho podnetu
B. vrodend hluchota 0,5
A.rodinny prislusnik s dokdzanym LQTS*** | 1
B. nahla nevysvetlend kardidlna smrt 0,5
u priameho ¢lena rodiny vo veku < 30 rokov***

< 1bod = nizke riziko diagndzy LQTS
1,5 - 3 body = stredné riziko diagndzy LQTS
> 3,5 bodu = vysokeé riziko diagndzy LQTS

*QTc kalkulované pomocou Bazettovej formuly,
**vzdjomne sa vylucujdce, ***ten isty ¢len sa nemoéze
pocitat do oboch kategdrif

srdcovej frekvencie od 60 do 100 tderov
za minatu. 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 portch rytmu. Ambulantné
monitorovanie ekg zdznamu ma prinos
najma v stanoveni mnoZstva a komplex-
nosti komorovych poruch rytmu. Pocas
zatazového ekg vySetrenia hodnotime
vyskyt komorovych porach rytmu provo-
kovanych zatazou, skracovanie absoliitne;
hodnoty QT intervalu a dizku QTc intervalu
v 4. mintte zotavovacej fazy (obrazok 3).
Po dbkladnej anamnéze a usku-
to¢nenych vySetreniach pristupujeme ku
kalkulacii Schwartzovho skore (tabul’ka 2).

Napriek variabilite klinickej
symptomatologie u pacientov s vrodenym
LQTS zostavaji zasady lieCby rovnaké pre
vSetkych pacientov. Zaklad terapie tvoria
rezimové opatrenia. Za najdolezite;jsi krok
sa povazuje vyhybanie sa liekom, ktoré st
schopné v §tandardnych davkovaniach pre-
dlZovat QT interval a tym potenciovat vznik
malignych portch komorového rytmu.
Zoznam liekov predlZujacich QT interval
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Obrazok 4. Predizeny QTc interval (576 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 rozchadzaja. Podla recentnych
europskych odbornych odportcani pre
Sportovl ¢innost z roku 2005 predstavu-
je diagnoza vrodeného LQTS absolatnu
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 poruch
srdcového rytmu. V praxi sa najviac
osvedcili 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).

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

QTc 516ms

e n e o Vo A A A
PANAN

WA

T

4

And A

infekciu hornych dychacich ciest so subfeb-
rilitami. Na tlmenie 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-
mocenu a chrcivo dychajiicu. Ihned zavolali
tiestiovl linku 112. Otec so synom podla te-
lefonickych instrukcii podavali laickt prva
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 mintit. Pre poruchu vedomia
bolo dieta intubované s naslednou umelou
plicnou ventilaciou (UPV). Na CT mozgu
sa nedokazali hemoragické a edematozne
zmeny. Pri odpéjani z UPV sa na monitore
zaznamenali poCetné komorové extrasysto-
ly. Z toho dévodu bolo konzultované arytmo-
logické pracovisko detského kardiocentra,
ktoré po zhodnoteni ekg zaznamu vyslovilo
podozrenie na vrodeny syndrom dlhého QT
intervalu. Opakované ekg zaznamy potvrdili
patologicky predizeny QTc interval (obrazok
4). Pocas hospitalizacie bolo dieta nastavené
na liecbu 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 upozornuje na de novo
mutaciu u 7-ro¢ného dietata s negativnou
rodinnou a osobnou anamnézou, u ktoré-

ho sa syndréom vrodeného LQTS prvykrat
manifestoval vznikom komorovej fibrilacie
(mozny suvis s uzivanim pseudoefedrinu)
s odvratenou nahlou kardialnou smrtou.

Vrodeny syndrom dlhého QT in-
tervalu je naj¢astejsi primarny arytmicky
syndrém. Na potencidlnu diagnézu treba
mysliet pri synkopalnom stave asociova-
nom s fyzickym a emocionalnym podne-
tom, anamnéze odvratenej nahlej kardi-
alnej smrti ¢i tonicko-klonickych kicoch
bez korelatu na eeg zazname. Dolezitost
poznania tohto syndrému lekdrom prvého
kontaktu a nasledné odoslanie pacienta
na vySetrenie k detskému kardiologovi
zlepSuje kvalitu Zivota pacientov s LQTS.
Kazdé dieta by po odvratenejnahlejkardi-
alnej smrti neznamej etiologie malo absol-
vovat kardiologické, resp. arytmologické
vySetrenie. Skoré stanovenie diagnézy
moze zachranit zivot dietata.
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