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Uzun QT sendromu: nöbeti taklit eden seyrek görülen
bir durum
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Ýdiopatik veya konjenital uzun QT sendromu QT
intervalinin uzamasý, özellikle emosyonel veya
fiziksel streslerin provoke ettiði taþiaritmiler,
senkopal ataklar, hatta ani ölüm ile karakterize
bir hastalýktýr1-3. Dikkatli anamnez alýnmadýðý
zaman sýklýkla epileptik nöbetlerle karýþtýrýla-
bilir. Tanýnýn gecikmesi hayatý tehdit eden
durumlara neden olabilir. Otozomal resesif veya
dominant geçiþ gösteren yedi tipi vardýr.
Dominant geçiþli tipleri Romano-Ward
sendromu adýný alýr. Resesif geçiþ gösteren tipler
ise konjenital saðýrlýk ile birliktedir ve Jervell
ve Lange-Nielsen sendromu adýný alýr1. Burada
doðumdan itibaren saðýrlýðý olan ve antiepileptik
tedaviye raðmen tekrarlayan nöbet öyküsü
nedeniyle dirençli epilepsi tanýsý alan bir vaka
sunulmuþtur.

Vaka Takdimi
Ýki buçuk yaþýnda kýz çocuðu iþitmesinin
olmamasý ve tedaviye yanýt vermeyen epileptik

nöbet öyküsü ile getirildi. Aralarýnda ikinci
dereceden akrabalýk olan anne-babadan
komplikasyonsuz bir gebelik ve doðum ile
dünyaya gelmiþti. Bir buçuk yaþýna kadar
iþitmesinin olmamasý dýþýnda bir problemi
yoktu. Fizik ve mental-motor geliþimi normal
idi. Bilateral sensorinöral iþitme kaybý saptandýðý
için iþitme cihazý kullanýyordu. Bir buçuk
yaþýnda iken iki kez yere düþme ve morarma
þeklinde nöbet geçirmesi üzerine baþka bir
merkezde fenobarbital baþlanmýþ, ancak düzenli
ilaç kullanýmýna raðmen nöbetleri 1-2 ayda bir
olmaya devam etmiþti. Hastanýn iki erkek
kardeþi baþka bir merkezde saðýrlýk ve epilepsi
nedeniyle izlenmiþ, 1.5 ve 5.5 yaþlarýnda iken
nöbet geçirerek kaybedilmiþlerdi. Annenin bir
kýz ve iki erkek kardeþinin saðýr olduðu ve
çocukluk döneminde aniden öldüðü, yine
babanýn dayýsýnýn saðýr olduðu öðrenildi (Þekil 1).
Çekilen EEG, serebral tomografi, telekardiyorafi
ve ekokardiyografi normal bulundu. Laktik asit/
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Long QT syndrome is characterized by prolongation of the QT interval
associated with a high risk for syncope and sudden death. The Romano-Ward
syndrome is of autosomal dominant inheritance, and the Jervell and Lange-
Nielsen syndrome, with associated deafness, of autosomal recessive inheritance.
If a wrong diagnosis of epilepsy is made, a chance may be missed to avoid
sudden death. In this article, we report a patient with congenital sensorineural
hearing loss and syncopes mimicking seizures.
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ÖZET: Ýdiopatik veya konjenital uzun QT sendromu, QT intervalinin uzamasý,
senkopal ataklar, hatta ani ölüm ile karakterize bir hastalýktýr. Dikkatli öykü
alýnmadýðý zaman sýklýkla epileptik nöbetlerle karýþtýrýlabilir. Romano-Ward
sendromu hastalýðýn otozomal dominant þeklidir. Konjenital saðýrlýkla birlikte
olan Jervell and Lange-Nielson sendromunda ise otozomal resesif geçiþ söz
konusudur. Tanýnýn gecikmesi hayatý tehdit eden durumlara neden olabilir. Bu
yazýda, konjenital sensorinöral tip saðýrlýðý ve nöbeti taklit eden senkop ataklarý
olan bir vaka sunularak bu sendroma dikkat çekilmek istenmiþtir.
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pirüvik asit oraný normal idi. EKG’sinde
düzeltilmiþ QT (cQT) aralýðý 0.50 sn olarak
saptandý. Kalp hýzý yaþýna göre normaldi, T
dalgasý deðiþiklikleri yoktu. Schwartz’ýn uzun
QT sendromu kriterlerine göre altý puan alan
hastaya propranolol 1 mg/kg/gün dozunda
baþlandý. EKG bulgularýnda belirgin bir
deðiþiklik olmamakla birlikte bundan sonraki iki
yýllýk izlemi boyunca nöbetleri olmadý. Ailenin
ulaþýlabilen diðer fertlerinin cQT aralýðý ve
iþitme testleri normaldi.

Tartýþma

Uzun QT sendromu, uzamýþ QT aralýðý, senkop
ataklarý veya ani ölümün eþlik ettiði kalýtsal bir
hastalýk kompleksidir1-3. Ýlk kez 1957 yýlýnda
Jervell ve Lange-Nielsen tarafýndan tanýmlanan
þekli, saðýrlýk ve otozomal resesif kalýtýmla
karakterizedir. 1963 yýlýnda Romano ve 1964
yýlýnda ise Ward tarafýndan iþitmenin normal
olduðu otozomal dominant geçiþ gösteren ikinci
þekli tanýmlanmýþtýr4,5.

Ýdiopatik uzun QT sendromu, seyrek görülen
bir hastalýktýr. Konjenital saðýrlýðý olan çocuk-
larda prevalans %0.21 olarak belirlenmiþtir5.
Öcal ve arkadaþlarý6 konjenital saðýrlýðý olan 350
çocuðun ikisinde, Komþuoðlu ve arkadaþlarý7 ise
150 çocuðun ikisinde uzun QT sendromu
saptamýþlardýr.

Uzun QT sendromu (UQTS), sodyum ve
potasyum kanallarýný regüle eden altý gendeki
mutasyonlar nedeniyle oluþur. Ayrýca sodyum
kanal kinetiðini etkileyen bir sitoskeletal gen
olan Ankyrin B’deki mutasyonlar da benzer tip
tabloya neden olmaktadýr. Son zamanlarda bu
yedi genle iliþkili 150’den fazla mutasyon
bildirilmiþtir (Tablo I). Genotip, klinik sendrom-
larýn tipini belirlemektedir. Ancak diðer genetik

hastalýklarda olduðu gibi, penetrans deðiþken
olabilmektedir. UQTS1 ile UQTS7 arasýndaki
tek mutasyonlar (heterozigot vakalar) otozomal
dominant geçiþli Romano-Ward sendromuna
neden olmaktadýr. UQTS1 veya UQTS5
genlerindeki çift mutasyon (homozigot vakalar)
ise hastalýðýn saðýrlýkla birlikte olan otozomal
resesif þekli (Jervell ve Lange-Nielsen
sendromu) oluþtururlar1,8-10. Bizim vakamýzýn
genetik çalýþmalarýný yaptýramadýk. Ancak klinik
özellikleri ve aile hikayesi Jervell ve Lange-
Nielsen sendromunu düþündürdü.

Hastalarda kliniðin çok deðiþken olmasý nede-
niyle Schwartz ve arkadaþlarý11 taný için bazý
major ve minör kriterler önermiþ, çocuklarda bu
kriterler modifiye edilmiþtir (Tablo II). Buna
göre birin altý puan düþük olasýlýklý, 2-3 puan
orta olasýlýklý, dördün üstü puan yüksek ola-
sýlýklý uzun QT sendromu olarak tanýmlanmýþtýr.

cQT uzunluðunun sýnýrda olduðu durumlarda
müsbet aile öyküsü de yoksa taný zor
konabilmektedir. ortaya çýkýþ bulgularý genelde
ekzersiz veya korku ile ortaya çýkan senkop
ataklarý þeklindedir. Aile tarafýndan tanýmlanan
senkop öyküsü iyi alýnmazsa, hastalarda
gereksiz inceleme ve tedavi yöntemleri uygulan-
maktadýr. Rutin EKG ile cQT hesaplanmasý
bazen yeterli olmayabilir. Birlikte T dalgasý
deðiþikleri, T dalgasýnda çentiklenme saptana-
bilmektedir. 24 saatlik Holter kayýtlarý tanýda
yardýmcý olabilir. Ancak uykuda çocuklar için
normal cQT deðerleri bilinmediðinden yorumu
zordur. Taný için egzersiz testi de kullanýlabilir.
Egzersiz sýrasýnda normalde kalp hýzý artarken
QT aralýðý kýsalýr, ancak bu hastalarda uzama
olmaktadýr. Tanýda, uygulanmasý zor olmakla
birlikte, kullanýlabilir. Schwartz’a göre özellikle
egzersizin birinci dakikasýndan sonra yapýlan
ölçüm duyarlý bir gösterge olabilmektedir11.

Bizim vakamýzda rutin istirahat EKG’sinde cQT
deðeri 0.50 sn idi. Diðer EKG bulgularýný
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Þekil 1. Hastanýn aile aðacý.

Tablo I. Uzun QT sendromunun (UQTS)
moleküler genetiði

UQTS Tipi Kromozomal lokus Mutant gen

UQTS1 11p15.5 KCNQ1 (KVLQT1)
UQTS2 7q35-36 HERG
UQTS3 3p21-24 SCN5A
UQTS4 4q25-27 Ankyrin B
UQTS5 21q22.1-22.2 KCNE1 (minK)
UQTS6 21q22.1-22.2 KCNE2 (MiRP1)
UQTS7 17q23 KCNJ2
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saptamadýk. Hastamýz Schwartz kriterlerine
göre altý puan almýþtý. Bu nedenle uzun QT
sendromu kabul edilerek tedaviye baþlandý, iki
yýllýk izlemi boyunca hiç senkop ataðý olmadý.

Garson ve arkadaþlarýnýn12 287 UQTS hasta-
sýnda yaptýðý bir çalýþmada, çocuklarýn kardiyak
arrest ile ortaya çýkýþý yetiþkinlere göre daha
fazla bulunmuþtur. Bu nedenle uzun QT send-
romu tanýsý alan çocuklarýn, ilk semptomu
kardiyak arrest olabileceðinden, asemptomatik
olsalar bile tedavi edilmeleri önerilmektedir.

Tedavide öncelikle β-bloker ajanlar kullanýlmak-
tadýr. Propranolol ile diðer β-blokörlerin
etkinliðinin eþit olduðu bildirmiþtir12,13.
Atenololün daha etkili olduðunu bildiren
yayýnlar vardýr14,15. Çalýþmalar β-blokörlerin
cQT süresinde belirgin bir düzelme yapmamakla
birlikte, senkop frekansýný azalttýðýný göster-
mektedir1. Seyrek olarak β-blokörler kullanýl-
maya baþlandýktan hemen sonra kardiyak
komplikasyonlar artabilmektedir. β-blokaja
raðmen semptomlar sürerse, fenitoin veya
mexiletilene gibi antiaritmikler ve kalsiyum
kanal veya α-blokörler kullanýlabilir. Locati ve
arkadaþlarý16 tarafýndan hiperaktif bir stellat
uyarýmýný önlemek için sol stellat gangliektomi
önerilmiþtir. Ancak etkinliði halen tartýþmalýdýr.
Belirgin bradikardi varlýðýnda ise, kalýcý pace-
maker ve implantabl kardioverter-defibrilatörler
de takýlabilmektedir. Bizim hastamýzda,

propranolol ile sonuç alýndýðýndan, diðer ajanlarý
denemedik.

Sonuç olarak, saðýrlýk ve þüpheli senkop ataklarý
ile gelen ve ailede nedeni bilinmeyen ani, genç
yaþta ölüm öyküsü olan her hastada uzun QT
sendromu akýlda tutulmalý ve erken dönemde
taný konularak tedaviye baþlamanýn hayat
kurtaracaðý unutulmamalýdýr.
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Tablo II. Uzun QT sendromu kriterleri (1993)

Puan

EKG bulgularý
CQT

>0.47 sn 3
0.46-0.47 sn 2
0.45 sn (Erkek) 1

Torsade de pointes 2
T dalgasýnda deðiþiklikler 1
Çentikli T Dalgasý 1
Yaþa göre düþük kalp hýzý 0.5

Öykü
Senkop

Stress ile 2
Stressiz 1

Konjenital saðýrlýk 0.5
Aile öyküsü

Tanýmlanmýþ UQTS1 1
Nedeni bilinmeyen ölüm öyküsü olan 0.5
aile bireyi varlýðý (<30 yaþ)

Toplam puan <1: Düþük olasýlýklý; 2-3: orta olasýlýklý; >4:
yüksek olasýlýklý UQTS.
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