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Resumen

Introduccion: El sindrome de QT largo (SQTL) es una canal opatia arritmogeéni ca caracterizada por una
grave alteracion en larepolarizacion ventricular. En muchas ocasiones es familiar con herencia autosémica
dominante o recesivay aproximadamente el 75% de |os casos presentan mutacién en los genes KCNQ1,
KCNH2Y SCNB5A, responsables de los SQTL tipos 1, 2 'y 3 respectivamente. En nuestro estudio describimos
las caracteristicas clinicas y genéticas de una cohorte espafiola con SQTL familiar.

Material y métodos. 26 pacientes diagnosticados de SQTL en base ala sintomatol ogia (sincope, parada
cardiaca o muerte subita) y al andlisis del electrocardiograma con correccién del intervalo QT (QTc) segun la
formula de Bazett, con una duracion mayor de 440 ms paralos varonesy de 460 ms para las mujeres. El
analisis genético se realizd mediante la reaccion en cadena de la polimerasa sobre el ADN gendémico de
obtenido a partir de los leucocitos de 10 ml de sangre. Estos pacientes son interrogados sobre la existencia de
familiares pararealizar el estudio familiar.

Resultados: De los 26 pacientes estudiados, 11 eran mujeres (42%) y 25 varones (68%). La edad mediaen el
momento del diagndstico fue de 40 afios, con un rango entre los 10 y los 88 afios. Solamente 2 pacientes
(7,6%) presentaron sincope, 2 (7,6%) parada cardiorrespiratoria (PCR) y 1 (3,8%) sincopesy PCR. 21 (80%)
paci entes presentaban antecedentes familiares para sincope, PCR 0 SQTL. En 3 casos (11,5%) no se pudo
hacer estudio familiar. En cuanto al tratamiento, 6 pacientes (23%) iniciaron tratamiento con bisoprolol y a3
(11,5) selesimplantd un desfibrilador automéatico implantable (DALI). El estudio genético demostré mutacion
del gen KCNQ1 en 7 casos (26,9%), del gen KCNH2 en 17 (62,9%) y polimorfismo SNPK 897T en un caso
(3,8%) asociado a muerte stibita.

Conclusiones: El SQTL es una cana opatia arritmogéni ca potencialmente muy grave aungue en la mayoria
de los casos es asintomatica. El tratamiento médico indicado son |os betabl oqueantes que deben recibir |os
pacientes sintométicos, si bien en los asintomati cos esta medida no esta tan aceptada. El estudio genético de
los familiares de los pacientes con SQTL familiar esimportante por las implicaciones prondsticas de la
enfermedad. En nuestra serie la mutacion mas frecuente fue ladel gen KCNH2 (SQTL tipo 1) frente ala del
gen KCNQ1 (SQTL tipo 2).



