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SUMMARY: Hergiiner MO, Alabaz D, Erdem S, Altunbasak S. (Department of
Pediatrics, Cukurova University Faculty of Medicine, Adana, Turkey). Long QT
syndrome: a rare disease mimicking seizure. Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1
Dergisi 2005; 48: 54-56.

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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OZET: idiopatik veya konjenital uzun QT sendromu, QT intervalinin uzamasi,
senkopal ataklar, hatta ani 6liim ile karakterize bir hastaliktir. Dikkatli dykii
alinmadig1 zaman siklikla epileptik nobetlerle karistirilabilir. Romano-Ward
sendromu hastaligin otozomal dominant seklidir. Konjenital sagirlikla birlikte
olan Jervell and Lange-Nielson sendromunda ise otozomal resesif gecis s6z
konusudur. Taninin gecikmesi hayati tehdit eden durumlara neden olabilir. Bu
yazida, konjenital sensorindral tip sagirlig1 ve nobeti taklit eden senkop ataklari

olan bir vaka sunularak bu sendroma dikkat cekilmek istenmistir.

Anahtar kelimeler: uzun QT sendromu, konjenital sagirlik, ani oliim.

idiopatik veya konjenital uzun QT sendromu QT
intervalinin uzamasi, ozellikle emosyonel veya
fiziksel streslerin provoke ettigi tasiaritmiler,
senkopal ataklar, hatta ani 6liim ile karakterize
bir hastaliktir!-3. Dikkatli anamnez alinmadig1
zaman siklikla epileptik ndbetlerle karistirila-
bilir. Taninin gecikmesi hayat: tehdit eden
durumlara neden olabilir. Otozomal resesif veya
dominant gecis gosteren yedi tipi vardir.
Dominant geg¢isli tipleri Romano-Ward
sendromu adini alir. Resesif gecis gdsteren tipler
ise konjenital sagirlik ile birliktedir ve Jervell
ve Lange-Nielsen sendromu adini alir!. Burada
dogumdan itibaren sagirlig1 olan ve antiepileptik
tedaviye ragmen tekrarlayan nobet Oykiisii
nedeniyle direngli epilepsi tanisi alan bir vaka
sunulmustur.

Vaka Takdimi
Iki bucuk yasinda kiz ¢ocugu isitmesinin
olmamasi ve tedaviye yanit vermeyen epileptik

nobet Oykiisii ile getirildi. Aralarinda ikinci
dereceden akrabalik olan anne-babadan
komplikasyonsuz bir gebelik ve dogum ile
diinyaya gelmisti. Bir bucuk yasina kadar
isitmesinin olmamasi disinda bir problemi
yoktu. Fizik ve mental-motor gelisimi normal
idi. Bilateral sensorindral isitme kaybi saptandigi
icin isitme cihazi kullaniyordu. Bir buguk
yasinda iken iki kez yere diisme ve morarma
seklinde nobet gecirmesi {izerine baska bir
merkezde fenobarbital baglanmis, ancak diizenli
ila¢ kullanimina ragmen ndbetleri 1-2 ayda bir
olmaya devam etmisti. Hastanin iki erkek
kardesi baska bir merkezde sagirlik ve epilepsi
nedeniyle izlenmis, 1.5 ve 5.5 yaslarinda iken
nobet gecirerek kaybedilmislerdi. Annenin bir
kiz ve iki erkek kardesinin sagir oldugu ve
cocukluk déneminde aniden 6ldiigii, yine
babanin dayisinin sagir oldugu 6grenildi (Sekil 1).
Cekilen EEG, serebral tomografi, telekardiyorafi
ve ekokardiyografi normal bulundu. Laktik asit/
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mﬂﬂm Sagirlik

Sagirlik ve erken &lim

Sekil 1. Hastanin aile agaci.

piriivik asit orani normal idi. EKG’sinde
diizeltilmis QT (cQT) araligi 0.50 sn olarak
saptandi. Kalp hizi yasina gore normaldi, T
dalgasi1 degisiklikleri yoktu. Schwartz’in uzun
QT sendromu kriterlerine gore alt1 puan alan
hastaya propranolol 1 mg/kg/glin dozunda
baslandi. EKG bulgularinda belirgin bir
degisiklik olmamakla birlikte bundan sonraki iki
yillik izlemi boyunca nobetleri olmadi. Ailenin
ulasilabilen diger fertlerinin cQT aralig1 ve
isitme testleri normaldi.

Tartisma

Uzun QT sendromu, uzamis QT arali§1, senkop
ataklar1 veya ani 6limiin eslik ettigi kalitsal bir
hastalik kompleksidir!-3. ilk kez 1957 yilinda
Jervell ve Lange-Nielsen tarafindan tanimlanan
sekli, sagirlik ve otozomal resesif kalitimla
karakterizedir. 1963 yilinda Romano ve 1964
yilinda ise Ward tarafindan isitmenin normal
oldugu otozomal dominant gecis gdsteren ikinci
sekli tanimlanmigtir5.

Idiopatik uzun QT sendromu, seyrek goriilen
bir hastaliktir. Konjenital sagirli§1 olan ¢ocuk-
larda prevalans %0.21 olarak belirlenmistir®.
Ocal ve arkadaslar1é konjenital sagirligi olan 350
¢ocugun ikisinde, Komsuoglu ve arkadaslar1’ ise
150 ¢ocugun ikisinde uzun QT sendromu
saptamislardir.

Uzun QT sendromu (UQTS), sodyum ve
potasyum kanallarini regiile eden alt1 gendeki
mutasyonlar nedeniyle olusur. Ayrica sodyum
kanal kinetigini etkileyen bir sitoskeletal gen
olan Ankyrin B’deki mutasyonlar da benzer tip
tabloya neden olmaktadir. Son zamanlarda bu
yedi genle iliskili 150’den fazla mutasyon
bildirilmistir (Tablo I). Genotip, klinik sendrom-
larin tipini belirlemektedir. Ancak diger genetik
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Tablo I. Uzun QT sendromunun (UQTS)
molekiiler genetigi

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 17923 KCNJ2

hastaliklarda oldugu gibi, penetrans degisken
olabilmektedir. UQTS1 ile UQTS7 arasindaki
tek mutasyonlar (heterozigot vakalar) otozomal
dominant gecisli Romano-Ward sendromuna
neden olmaktadir. UQTS1 veya UQTS5
genlerindeki ¢ift mutasyon (homozigot vakalar)
ise hastaligin sagirlikla birlikte olan otozomal
resesif sekli (Jervell ve Lange-Nielsen
sendromu) olustururlar!-8-10, Bizim vakamizin
genetik calismalarini yaptiramadik. Ancak klinik
ozellikleri ve aile hikayesi Jervell ve Lange-
Nielsen sendromunu diistindiirdii.

Hastalarda klinigin ¢ok degisken olmasi nede-
niyle Schwartz ve arkadaglari!! tani i¢in bazi
major ve mindr kriterler 6nermis, cocuklarda bu
kriterler modifiye edilmistir (Tablo II). Buna
gore birin alt1 puan diisiik olasilikli, 2-3 puan
orta olasilikli, doérdiin tsti puan yiiksek ola-
silikli uzun QT sendromu olarak tanimlanmustir.

cQT uzunlugunun sinirda oldugu durumlarda
miisbet aile Oykiisii de yoksa tani zor
konabilmektedir. ortaya cikis bulgular1 genelde
ekzersiz veya korku ile ortaya ¢ikan senkop
ataklar1 seklindedir. Aile tarafindan tanimlanan
senkop Oykiisii iyi alinmazsa, hastalarda
gereksiz inceleme ve tedavi ydntemleri uygulan-
maktadir. Rutin EKG ile cQT hesaplanmasi
bazen yeterli olmayabilir. Birlikte T dalgas1
degisikleri, T dalgasinda ¢entiklenme saptana-
bilmektedir. 24 saatlik Holter kayitlar: tanida
yardimci olabilir. Ancak uykuda ¢ocuklar igin
normal cQT degerleri bilinmediginden yorumu
zordur. Tani i¢in egzersiz testi de kullanilabilir.
Egzersiz sirasinda normalde kalp hizi artarken
QT aralig1 kisalir, ancak bu hastalarda uzama
olmaktadir. Tanida, uygulanmasi zor olmakla
birlikte, kullanilabilir. Schwartz’a gore 6zellikle
egzersizin birinci dakikasindan sonra yapilan
Ol¢tim duyarli bir gosterge olabilmektedir!!.

Bizim vakamizda rutin istirahat EKG’sinde cQT
degeri 0.50 sn idi. Diger EKG bulgularini
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Tablo II. Uzun QT sendromu kriterleri (1993)

Puan

EKG bulgulan
CQT
>0.47 sn
0.46-0.47 sn
0.45 sn (Erkek)
Torsade de pointes
T dalgasinda degisiklikler
Centikli T Dalgasi
Yasa gore diistik kalp hizi
Oykii
Senkop
Stress ile 2
Stressiz 1
Konjenital sagirlik 0.5
Aile oykiisii
Tanimlanmig UQTS1 1
Nedeni bilinmeyen oliim Oykiisli olan 0.5
aile bireyi varlig1 (<30 yas)

’o>—=>—=N>—=Nw

Toplam puan <1: Diisiik olasilikls; 2-3: orta olasilikl;; >4:
yiiksek olasiliklt UQTS.

saptamadik. Hastamiz Schwartz kriterlerine
gore alti puan almisti. Bu nedenle uzun QT
sendromu kabul edilerek tedaviye baslandi, iki
yillik izlemi boyunca hi¢ senkop atagi olmadi.

Garson ve arkadaslarinin!? 287 UQTS hasta-
sinda yaptig1 bir ¢alismada, ¢ocuklarin kardiyak
arrest ile ortaya cikisi yetiskinlere gére daha
fazla bulunmustur. Bu nedenle uzun QT send-
romu tanisi alan ¢ocuklarin, ilk semptomu
kardiyak arrest olabileceginden, asemptomatik
olsalar bile tedavi edilmeleri 6nerilmektedir.

Tedavide Sncelikle B-bloker ajanlar kullanilmak-
tadir. Propranolol ile diger pB-blokorlerin
etkinliginin esit oldugu bildirmistir!213.
Atenololiin daha etkili oldugunu bildiren
yayinlar vardir'415, Calismalar B-blokorlerin
cQT siiresinde belirgin bir diizelme yapmamakla
birlikte, senkop frekansini azalttigini goster-
mektedir!. Seyrek olarak (-blokorler kullanil-
maya baslandiktan hemen sonra kardiyak
komplikasyonlar artabilmektedir. B-blokaja
ragmen semptomlar siirerse, fenitoin veya
mexiletilene gibi antiaritmikler ve kalsiyum
kanal veya a-blokérler kullanilabilir. Locati ve
arkadaslar1!® tarafindan hiperaktif bir stellat
uyarimini 6nlemek i¢in sol stellat gangliektomi
onerilmistir. Ancak etkinligi halen tartismalidir.
Belirgin bradikardi varliginda ise, kalici pace-
maker ve implantabl kardioverter-defibrilatorler
de takilabilmektedir. Bizim hastamizda,
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propranolol ile sonu¢ alindigindan, diger ajanlari
denemedik.

Sonug olarak, sagirlik ve siipheli senkop ataklari
ile gelen ve ailede nedeni bilinmeyen ani, geng
yasta 6lim Oykiisti olan her hastada uzun QT
sendromu akilda tutulmali ve erken dénemde
tan1 konularak tedaviye baslamanin hayat
kurtaracagl unutulmamalidir.
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