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Sindrome do QT longo congénito associado a Bloqueio
Atrioventricular 2:1 em lactente com sincopes de repeticao
tratado como “epilepsia”

Congenital long QT syndrome associated with 2:1 atrioventricular block in infant
with repeated syncope treated as “epilepsy”

Sindrome de QT largo congénito asociado a Bloqueo Auriculoventricular 2:1 en lactante
con sincopes de repeticion tratado como “epilepsia”

Eduardo PALMEGIANI ', Augusto Cardinalli NETO 2, Carlos Henrique de MARCHI 3,
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Resumo: A Sindrome do QT longo (SQTL) congénito ¢ uma doenga dos canais iénicos cardiacos
que estd associada com sincope, taquiarritmias ventriculares e morte subita cardiaca em pacientes com
coragdo normal. Raramente, apresenta-se com Bloqueio Atrioventricular 2:1, apresentando mortalidade
maior que 50% nos primeiros seis meses de vida, mesmo com tratamento adequado. O caso aqui descrito
relata a evolugio clinico de lactente com 6 meses de idade com SQTL conggénito, sincope de repetigao e
BAV 2:1 inicialmente tratado como epilepsia, que apds tratamento clinico adequado com mudanga de
estilo de vida, betabloqueadores e implante de marca-passo, nao apresentou mais eventos cardiacos. No
seguimento tardio (com 6 anos de vida), foi implantado Cardiodesfibrilador Implantdvel, sem terapias
até a presente data.

Palavras-chave: Arritmia - genética - heart arrest - Sindrome do QT Longo

Abstract : Congenital long QT syndrome is a disease of cardiac ion channels that is associated with
syncope, cardiac sudden death and ventricular tachyarrhythmias in patients with normal hearts. Rarely,
it presents associated with 2:1 atrioventricular block; in this case the mortality rate is higher than 50% in
the first six months of life even with adequate treatment. The case described here reports on the clinical
evolution of a six-month-old infant with congenital long QT syndrome, syncope of repetition and 2:1
atrioventricular block initially treated as epilepsy, that after the correct clinical treatment with changes
in lifestyle, beta-blockers and pacemaker implantation, did not have further cardiac events. In the long-
term follow-up (six years of life), a defibrillator was implanted without the need of further therapies to
date.

Keywords: Arrithmia; genetics; heart arrest; long QT syndrome

Resumen: El Sindrome de QT largo (SQTL) congénito es una enfermedad de los canales iénicos
cardiacos que estd asociada con el sincope, las taquiarritmias ventriculares y la muerte stibita cardiaca en
pacientes con corazén normal. Rara vez se presenta con Bloqueo Auriculoventricular 2:1, presentando
mortalidad mayor que el 50% en los primeros seis meses de vida, aun con tratamiento adecuado. El
caso aqui descrito relata la evolucién clinica de un lactante a los 6 meses de edad con SQTL congénito,
sincope de repeticién y BAV 2:1 inicialmente tratado como epilepsia, quien, luego de tratamiento clinico
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adecuado con cambio de estilo de vida, betabloqueadores e implante de marcapasos, ya no presentd
eventos cardiacos. En el seguimiento tardio (a los 6 anos de vida), se le implanté Cardiodesfibrilador

Implantable, sin terapias hasta el dia de la fecha.

Palavras Chave: Arritmia - genética - heart arrest - Sindrome de QT Largo

Introducéao

A Sindrome do QT longo (SQTL) congénito
¢ uma patologia relacionada a alteragoes genéticas
em canais i0nicos (sédio, potdssio e cdlcio) que
levam a um prolongamento na repolarizacio
ventricular e risco aumentado de taquiarritmias
ventriculares, constituindo-se em importante
causa de morte stbita cardiaca em pacientes
com coragdo estruturalmente normal. Descrita
inicialmente em 1975, somente em 1995 e
1996 os genes responsdveis pelas formas mais
frequentes - LQT1 (KCNQ1), LQT2 (KCNH2)
e LQT3 (SCN5A) - foram identificados. Desde
entdo, vérios outros genes ja foram identificados,
reconhecendo-se atualmente doze variantes
de LQT. Existem dois padrées de transmissao
genética conhecidos: uma forma heterozigota
(autossdbmica dominante) denominada de
Sindrome de Romano-Ward e outra forma
homozigota (autossdmica recessiva ou mutagio
heterozigota composta, sendo os genes envolvidos
o KCNQ1 ou KCNE1) chamada de Sindrome de
Jervell and Lange-Nielsen, esta Gltima geralmente
associada & surdez congénita e pior progndstico V.
A estratificacio de risco de eventos cardiacos difere
de acordo com sexo, genétipo (LQT1, LQT2 ou
LQT3) e o tamanho do intervalo QT@(figural).
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Figure 1: Estratificagio derisco (sincope, parada
cardiaca ou morte stibita) antes dos 40 anos de
acordo com sexo e gendtipo. Modificado de: N
Engl ] Med2003;348:1866-74.
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O quadro clinico mais comum da SQTL ¢
a ocorréncia de sincope, convulsées ou parada
cardiaca secunddrias a Taquicardia Ventricular
Polimértica (Zorsades de Pointes - TdP) em pacientes
com intervalo QT prolongado e anormalidades

de onda T9. O gatilho para tal arritmia varia de
acordo com o tipo de LQT, sendo mais comum o
estresse fisico no LQT1 (principalmente natagio),
estresse emocional no LQT2 (especial importincia
aos estimulos sonoros) e sono ou repouso no LQT3
@, Raramente, pode ocorrer bradicardia devido
a disfun¢io sinusal ou bloqueio atrioventricular
(BAV), principalmente BAV 2:1, podendo levar a
episédios de TdP pausa-dependentes. Esta tltima
forma ¢ rara e mais comum antes do nascimento ou
durante o perfodo neonatal >V e estd associada a
um prognéstico ruim (50% de mortalidade antes
dos seis meses de idade) @10,

Este relato de caso tem o objetivo de demonstrar
um caso de SQTL congénito associada a BAV 2:1
diagnosticado no primeiro semestre de vida, com
bom desfecho apés tratamento e seguimento clinico.

Relato de Caso

O paciente é do sexo masculino, 6 meses de
idade, negro, encaminhado em maio de 2004
de outro servico para avaliagio pela equipe de
neuropediatria, devido a histériade crise convulsiva
hd 2 meses. O episédio durou aproximadamente
2 minutos e foi caracterizado por cianose perioral,
liberagio esfincteriana, imobilizacio total do
corpo, inclusive dos movimentos respiratérios
(sic) e “corpo mole” apéds crise, sendo tratado
com Gardenal® 15 gotas (gts) 2x/dia. Hd 4 dias
do encaminhamento, apresentou novo episédio
semelhante ao primeiro, com duracio de 7 min
e cianose mais importante. Internado em sua
cidade, onde apresentou mais 3 crises de menor
duracio. Realizado eletroencefalograma (EEG) e
eletrocardiograma (ECG), ambos referidos como
normais. Medicado com Gardenal® 25 gts 12/12h
e Rivotril® 2 gts & noite. Durante transferéncia
para nosso servico, a crianga apresentou nova
crise na ambulincia, com duragio de 10 min,
necessitando de ventilagio com mdscara e AMBU,
apresentando recuperagio espontinea. Como
antecedentes pessoais, a crianga tinha nascido
de parto cesdreo pré-termo, com 36 semanas de
gestagao devido a bradicardia diagnosticada em
ultrassom obstétrico (sic). Crianga nasceu bem,
com frequéncia cardiaca variando de 85-105 spm,
ECG referido como normal e ndo necessitou de
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cuidados de UTT (dados relatados por carta de
encaminhamento, nio sendo enviadas cépias dos
exames).

No exame fisico de entrada, o paciente
apresentava peso e altura adequados para a idade
e nenhuma alteracio de sinais vitais ou exame
fisico. Os exames laboratoriais de entrada nao
demonstraram  alteracoes  hidroeletroliticas,
gasimétricas ou hematimétricas. O ecocardiograma
de entrada foi considerado normal em todos os
aspectos anatdmicos. O ECG de entrada (figura
2) no servigo de pediatria demonstra ritmo sinusal
taquicdrdico (compativel com a idade do paciente)
com intervalo QT prolongado e macroalternincia
de onda T, alteracbes inicialmente nao
reconhecidas.
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Figure 2: ECG de entrada do paciente evidenciando QT longo
(QTc= 694 ms) e alternancia de onda T.

Ap6s avaliagao da neuropediatriana UTI
pedidtrica, foi aumentada a dose de Rivotril® 2
gts 8/8h e mantido Gardenal® 25 gts 12/12 h. No
mesmo dia o paciente evoluiu com novo episddio
de sincope acompanhada de rigidez de membros
e diagndstico de Taquicardia Ventricular (TV)
Polimérfica ao monitor. Apresentou reversio
espontdnea do quadro enquanto preparavam
a desfibrilagao elétrica. O ECG apés a parada
cardiaca (figura 3) evidencia um ritmo sinusal
taquicdrdico com BAV 2:1 e intervalo QT
prolongado.
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Figure 3: ECG apés reversio espontinea de TV polimérfica,
evidenciando ritmo sinusal com BAV 2:1 e QT longo (QTc=720 ms).

Foram chamadas as equipe de cardiopediatria
e arritmia clinica, que diagnosticaram Sindrome
do QT longo congénito e BAV 2:1 de etiologia
funcional. Foi orientada a interrupgio das drogas
psicotrépicas e iniciado tratamento com Propranolol
na dose de 2 mg/Kg por dia, dividida em 4 tomadas
(6/6h). O paciente evoluiu com frequéncia cardiaca
sinusal baixa para a idade (FC= 75 spm), porém sem
novos episédios de sincope ou convulsoes. Devido
a baixa idade e limitagoes técnicas para implante
de CD], foi optado por implante de marca-passo
epicdrdico unicameral (VVI).

O paciente evoluiu sem novos eventos
cardiolégicos e recebeu alta em junho de 2004,
para acompanhamento ambulatorial em uso de
Propranolol (com dose corrigida pelo peso) e marca-
passo definitivo.

Apés 6 anos sem acompanhamento no
ambulatério de arritmias, o paciente apresentava-se
com 6,8 anos e 52 Kg, assintomdtico desde junho
de 2004 e sem novos episédios de sincope ou crises
convulsivas. Em uso de Propranolol 40 mg 6/6h e
apresentando sinais de esgotamento de gerador do
marca-passo. Diante da aparente dependéncia do
uso constante do Propranolol e o alto risco de morte
subita da doenga, e frente & possibilidade técnica de
implante de CD], foi optado por implante de CDI
endocdrdico unicameral. O paciente se mantém em
acompanhamento clinico ambulatorial por 18 meses
ap6s implante do CDI, assintomadtico e sem eventos
registrados pelo dispositivo.

Discussao

A Sindrome do QT longo congénito com
BAV 2:1 ¢é rara (<4%) e estd associada a uma
alta mortalidade (>50% apés 6 meses de idade)
a despeito de tratamento clinico adequado.
Geralmente estd relacionada a mutagdes no gene
KCNH2 2. Como dito anteriormente, seu
diagnéstico é mais comum antes do nascimento
ou durante o periodo neonatal. Geralmente tem
sido descrito em recém-nascidos e criangas jovens
com prolongamento importante do intervalo QT,
que associado a frequéncias cardiacas mais altas
(compativel com a idade) faz com que a onda P
sinusal caia dentro da onda T precedente, levando
a um bloqueio funcional "¥. Alguns autores,
ap6s Estudo Eletrofisiolégico (EEF), afirmaram
que o local de bloqueio ocorre distalmente na
musculatura ventricular %', devido a um
prolongamento da refratariedade local, enquanto
outros descreveram o local do bloqueio como
sendo no sistema His-Purkinje (31617

A associagio de firmacos com capacidade de
prolongar o intervalo QT em pacientes com
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SQTL congénito pode piorar o quadro
clinico, propiciando maior prolongamento do
intervalo QT, maior risco de BAV 2:1 e TdP
pausa-dependentes. A interrupgao do uso e o
cuidado de nio se associar tais drogas nesses casos
¢ de fundamental importincia e faz parte do
tratamento clinico destas criancas. O fenobarbital
e o clonazepan, medicagoes em uso pelo paciente,
nio fazem parte das listas de medicamentos com
risco de prolongar o intervalo QT, sendo que o
uso destas medicagdes foi interrompido devido
a falta de necessidade clinica e esclarecimento
diagndstico. Informagoes a respeito dos firmacos
que prolongam o intervalo QT e que possuem
risco de induzir TdP, estao disponiveis no site
www.qtdrugs.org "¥. Medicamentos que reduzem
os niveis séricos de potdssio e magnésio também
devem ser evitados, ji& que a hipocalemia e a
hipomagnesemia aumentam o risco de TdP.

A correlagio inicial entre o inicio dos
eventos cardiacos e a atividade simpdtica
aumentada, sugeriu o uso de betabloqueadores
no tratamento da SQTL congénito. Atualmente,
os betabloqueadores constituem-se em terapia
de primeira linha nestes casos e estio associados
a uma reducio de mortalidade e parada cardiaca,
principalmente em pacientes com LQT1 9,
sendo a prote¢do nio tdo efetiva nos pacientes
com LQT2, LQT3 . Nos pacientes com
BAV 2:1, assumem papel importante, pois além
de prevenirem eventos cardiacos deflagrados
pela atividade simpdtica, reduzem a frequéncia
sinusal, evitando que onda P sinusal caia no
periodo refratdrio do sistema His-Purkinje
ou do ventriculo, diminuindo a incidéncia de
BAV2:1 funcional ¥ e deflagracio de TdP pausa-
dependentes. O betabloqueador mais utilizado
ainda é o Propranolol (dose alvo de 2-3 mg/
Kg/dia), sendo que hoje em dia o Nadolol vem
ganhando espago devido a sua meia-vida mais
longa, que permite a administragao em duas doses
didrias V. O Atenolol estd associado a um menor
sucesso clinico quando comparado ao Propranolol
e a0 Nadolol . O Uso de betabloqueadores pode
estar associado a bradicardia e sua efetividade estd
diretamente associada & aderéncia ao tratamento e
a0 nao uso de drogas que prolonguem o intervalo
QT (19)'

Outro método de bloqueio simpdtico nos
pacientes com LQTS ¢ a denervagao simpdtica
cardfaca esquerda, método cirtrgico indicado
para pacientes que em vigéncia de tratamento
com betabloqueadores em dose plena, mantém
quadro de sincope. Nesta subpopulagio de alto
risco, tal estratégia mostrou uma redugio de 91%

de eventos cardfacos *V. Em alguns pacientes com
CDI e choques de repetigao devido a tempestade
elétrica, houve reducio de 95% no nimero de
choques, com grande melhora na qualidade de
vida.

A indica¢ao de dispositivos implantdveis para
tratamento de Sindrome do QT longo em criangas
permanece um desafio nos dias atuais, estando em
constante atualizagao. A decisao de implantar um
dispositivo deve levar em conta o tamanho do
paciente, o risco de eventos cardfacos e a limitagao
técnica *?. Devemos lembrar que o implante
de dispositivos estd associado a complicagoes
técnicas e psicoldgicas, além do fato de que estes
pacientes provavelmente precisarao de mdltiplas
intervengbes para troca de geradores ou eletrodos.
Existem relatos de tentativas de suicidio em jovens
com CDI que sofreram tempestade elétrica, j& que
o medo e a dor causados pelo choque liberam mais
catecolaminas e consequentemente mais arritmia
¢ gerada, culminando em mais choques, podendo
fechar um circulo vicioso de alto risco.

O implante de marca-passo definitivo estd
indicado em pacientes com SQTL que cursam com
BAV 2:1, bradicardia ou TdP pausa-dependente
@, devido ao fato de evitar a alternincia de
ciclos curto-longo-curto, que muitas vezes
funciona como gatilho para TdP. O CDI nio
deve substituir o uso de betabloqueadores. No
paciente em questdo, nao foi implantado CDI por
impossibilidades técnicas da época, sendo optado
pelo implante de marca-passo para a corregio da
frequéncia cardfaca do paciente, que se tornou
inadequadamente baixa para a idade com o uso
do Propranolol.

A indicagao de CDI para prevencio de morte
subita em pacientes com SQTL é um motivo de
intensa discussio nos dias de hoje. Junto com
o maior diagnéstico de casos de SQTL, vem
ocorrendo um aumento no numero de CDIs
implantados, sendo que nem todos tém uma
justificativa adequada @¥. Em estudo recente de
populacio de pacientes com SQTL submetida a
implante de CDI, Schwartz et al ®¥ em estudo
multicéntico de populagio de SQTL congénito
submetidos a implante de CDI, chegaram a
conclusio que os principais preditores de terapia
adequada do CDI eram idade do implante < 20
anos, QTC > 500 ms, parada cardiaca prévia
e eventos cardfacos mesmo em vigéncia de
tratamento.

As principais indicagoes de implante de CDI
pelas Diretrizes Americanas de Tratamento de
Arritmias Ventriculares e Profilaxia de Morte
Subita de 2006 @9 sio: parada cardifaca prévia
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(Classe I, evidéncia B), TV ou sincope
mesmo em uso de betabloqueadores (Classe 11A,
evidéncia B) e gendtipos considerados de alto
risco, como LQT?2 e LQT3 (Classe IIB, evidéncia
B). Schwartz et al chamam atengio para esta
tltima indicacdo de profilaxia primdria de eventos
cardfacos baseada apenas em mutagio considerada
de alto risco, nao levando em conta o atual estado
clinico do paciente. Alguns pequenos estudos,
que acompanharam pacientes com LQT3
assintomdticos em profilaxia primdria com CDI,
demonstraram que estes pacientes nio levaram
choques ao longo do acompanhamento .
Schwartz et alL ©®» defendem, baseados nestes
dados, iniciar um tratamento com mudanca
de estilo de vida e uso de betabloqueadores,
permanecendo o CDI como op¢io no seguimento.

No caso clinico relatado, optou-se pelo
implante de CDI endocdrdico unicameral apds
as dificuldades técnicas diminuirem com a
maior idade (6,8 anos) e peso do paciente, e a
constatacdo de que a aderéncia ao tratamento com
o Propranolol poderia ser perdida ou insuficiente.
Por outro lado, nio podemos desconsiderar a
natureza da doenca, em que a manifestagao clinica
pode ser uma morte subita arritmica que nao
reverta espontaneamente, mesmo em um paciente
de longa data assintomdtico com tratamento
clinico otimizado e que pela baixa idade estd
exposto a tal risco por longo periodo de tempo.

Concluséao

A SQTL congénito associada a BAV 2:1 é rara
e tem progndstico ruim no primeiros seis meses
de vida, embora pacientes com tratamento clinico
adequado com betabloqueadores, mudanga de
estilo de vida (afastamento de atividades esportivas
e evitar uso de medicamentos que prolongam
QT) e uso de dispositivos implantdveis (quando
indicada) podem ter um bom prognéstico.
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