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OZET

Konjenital uzun QT sendromu (KUQTS) EKG de QT intervalinde uzama ile karakterize genetik bir hastaliktir.Ventrikiler
tasiaritmilere bagli ani kardiak 6lUm riski bu hastalarda ylksektir. KUQTS’da fetus intrauterin atrioventrikuler blok, sinus
bradikardisi ve tasiaritminin sonucu olarak bradikardi sergileyebilir. QT mesafesindeki uzama ile birlikte senséronéral
isitme kaybi, kas paralizisi, immun yetmezlik, sindaktili gibi multisistem tutulumlar bildiriimektedir. Biz burada prenatal
bradikardisi olan ve postnatal KUQTS tespit edilen prematire bir hastamizi immun yetmezlik ve enfeksiyon klinigi
olmaksizin hiperpreksia eslik etmesi ve bu durumun literatiirde ilk olmasi nedeni ile sunduk.
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ABSTRACT

Congenital long QT syndrome (CLQTS) is a genetic disorder presented with prolonged QT interval. In these patients,
risk of sudden cardiac death due to ventricular tachyarrhythmias is high. Bradycardia may exhibit as a result of
intrauterine fetal atrioventricular block, sinus bradycardia, tachycardia in these patient. Prolonged QT interval and
multisystem involvement such as sensorineural hearing loss, muscle paralysis, immune deficiency, syndactyly have
been reported in these patient . We have detected hyperpyrexia without clinical immunodeficiency and infection in our
patient. To our knowledge, our patient is the first case in the literature .
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GIRIS

Konjenital uzun QT sendromu (KUQTS)  gominant kalitimli  monogenik genetik  bir
EKG'de QT intervalinde uzama ile karakterize  qyrymdur. Bildirilen vakalarin %85'inde anne ve
genetik bir hastaliktir.Ventrikiler tasiaritmilere babadan birinden genetik gegis oldugu geri kalan
bagl ani kardiak olum riski bu hastalarda o415 yakada ise de novo mutasyon saptanmistir®.
yuksektir.Miyokard hcresi aksiyon potansiyelinin - k,71arda erkeklerle karsilastirildiginda 2-3 kat daha
repolarizasyonunu  etkileyen iyon kanallarinin - ¢5715 goriimektedir’.QT mesafesindeki uzama ile
fonksiyon  bozuklugu sonucu gelisirBu hiicre  irjikte senséronéral isitme kaybi, kas paralizisi,
membranindaki iyon kanallari, aksesuar beta  jyumyn yetmezlik ve sindaktili gibi multisistem
subunitleri ve duzenleyici proteinleri kodlayan 13 t,tyjumiari bildirilmektedir Literatirde KUQTS'da

farkh ~ gende  200'den  fazla ~ mutasyon  pinerpreksiadan bahsediimemektedir.Biz burada

saptanmistir Kv11.1 mutasyonu en sik gérilen KUQTS tanisi konan ve enfeksiyon veya ates
mutasyondurz. KUQTS primer olarak otozomal
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yapabilecek tesbit edilebilen bir neden yokken
hiperpreksia tablosu ile seyreden bir olgu sunduk.

OLGU

31 haftalik erkek infant sezaryen ile fetal
bradikardi (fetal kalp hizi 78/dk) nedeniyle nullipar
anneden dogdu.Bebegin 1.dk apgan 5, 5. dk
apgari 7 idi. Prenatal ekokardiyografik
degerlendirmesi normaldi.Aile 6ykisiinde aritmi,
ani 6lim ve sagirlik yoktu. Dogum agirhgr 1800gr
(90 persantil ), bas gevresi 31 cm (75-90 persantil
), kan basinci 47/26mmHg, kalp atim hizi 74-100
atim/dk arasinda degismekte idi. Fizik muayenede
her iki el 3-4.parmakta sindaktili, disik kulak,
burun koki basik goérinimdeydi (resim 1).
Solunum sikintisinin devam etmesi lizerine hasta

entlibe edildi.Respiratuar distres nedeni ile
antibiyotik tedavisi ve mekanik ventilator ile
solunum destedi yapildi.Bradikardinin devam

etmesi Uzerine c¢ekilen EKG'de dulzeltimis QT
intervalinin  0.65 ms oldugu gorildi (resim
2).Postnatal ekokardiyogramda VSD
saptandi.Odiyometrik inceleme ve beyin sapi isitsel
uyariimis potansiyel testi (BAEP) normaldi.Hastaya
beta blokér  tedavisi baslandi.Prematurite
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problemleri diizelen hastanin takiplerinde postnatal
23.glninde atesinin ylkseldigi gorildad. Hastanin

tam kan sayimi, akut faz reaktanlari; kan, idrar,
BOS, bogaz kiltirleri ve akciger grafisi normaldi.
Yiksek atesi agiklayacak bir neden bulunamadi.
Ates 2-3 glin ara ile 39-41 0 C yikseliyor ve tim
giin boyunca devam ediyordu. ilag atesini ekarte
etmek igin hastaya EKG monitorizasyonu yapilarak
beta bloker kesildi.Ancak hastanin atesinin ilaca
bagl olmadigi goérulince yeniden beta bloker ile
tedaviye devam edildi.Ates epizotlari sirasinda
akut faz reaktanlari normaldi ve bu epizotlar
genel durumunda ve
bozulma  goérilmedi.  Malin
hipertermi acisindan bakilan potasyum, idrarda

sirasinda  hastanin
beslenmesinde

myoglobin, kan gazi ve kreatin fosfokinaz diizeyleri
normaldi. Bundan dolayr hasta malin hipertermi
olmaksizin hiperprexia olarak ve
antibiyotik  tedavisi  baslanmadi.Yiksek ates
epizotlar yaklasik 15 giin devam etti ve spontan
olarak duzeldi.Genel durumun iyi olmasi Uzerine
hasta taburcu edildi.Takiplerde ates epizotlarinin
haftada bir tekrarladidi ve kendiliginden dizeldigi
gorildi.Hasta halen KUQTS nedeni ile takip
edilmekte ve beta blokér kullanmaktadir.

tanimlandi

Resim 1.Her iki el 3-4.parmakta sindaktili
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Resim 2. EKG de QT intervalinde uzama

TARTISMA

KUQTS ilk olarak Jervell ve Lange Nielson
Sendromu daha sonra da Romano Ward
Sendromunda uzun QT’nin tanimlanmasi ile 1957
yilinda  bildirilmistir’.Literatirde ~ yalnizca  gok
siddetli KUQT olgularinin bildiriimesi, hastaligin
nadir bir hastalik olarak bilinmesine neden
olmustur. Bununla birlikte insidansin en az 1/2500-
1/7000 oldugu tahmin edilmektedir®.

KUQTS ile iligkili pek c¢ok klinik sendrom
tanimlanmistir*. Romano Ward sendromu;
otozomal dominant gegisli olup uzun QT intervali
ile karakterizedir. Hastalarin ¢cogunun anne ya da
babasindan birinde hastalik vardir®. Andersen
Tawil sendromu; uzun QT, ventrikler aritmi ve flask
kas gugsuzligu epizotlar ile seyreden periyodik
paralizi triadina sahiptir4. Jerwel ve Lange Nielson
sendromu; otozomal resesif gegisli olup bilateral
sensoronoral isitme kaybi ve uzun QT intervali
vardir®. Timothy sendromu; kardiak, el-ayak-yiiz ve
norogelisimsel  tutulum ile  karakterize  bir
multisistem bozukluktur.Diz burun koki, dislk
kulak, ince Ust dudak, yuvarlak vyuz ile
karakterizedir.Uzun QT intervali ve konjenital kalp
defektleri (PDA, VSD, Fallot, vs) bulunur. Bu
hastalikta immun yetmezliginde eslik edebilecegi
bilinmektedir*®.
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Bizim hastamizda da Timothy Sendromunu
animsatan  klinik  gérinim  vardi.Tipik yiz
gorunumi, QT intervalinde uzama, her iki elde
sindaktili varhigi Timothy Sendromunu
disindurdi.Ancak ailenin ekonomik durumundan
dolayi genetik analiz ile tani
dogrulanamadi.Hastamizin sik sik atesi
yiikselmekteydi.immun yetmezlik acgisindan
degerlendirildiginde  sonuglar normaldi.Hastada
atese sebep olabilecek infeksiydz ve noninfeksiy6z
sebepler (dehidratasyon ve ¢evresel nedenler gibi)
ekarte edilmisti.Bundan dolayl bu bize hastamizda
hiperprexia olabilecegini digindurdu.

KUQTS’nun klinik belirtileri, bas dénmesi,
biling kaybi ile beraber senkop ve ani 6lime kadar
degdisen genis bir araliktadir®. KUQT sendromunda
fetus intrauterin  atrioventrikiler blok, sinus
bradikardisi ve tasiaritminin sonucu olarak
bradikardi sergileyebilir. Bu nedenle intrauterin
dénemde fetal kalp hizinin 110-120 atim/dakika

altina dastuga durumlar dikkate
alinmalidir’.Yenidogan doéneminde ise postnatal
ani infant  6lim sendromunun  %210’'undan

fazlasinda KUQTS oldugu diistiniilmektedir’.

Bizim hastamiz prematur dogmustu.Preterm
infantlar dogumdan sonraki ilk saatlerde 6lime
sebep olabilecek pek cok sorunla
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karsilasabilmektedir.Bu yuzden intrauterin
bradikardinin tespiti hastamizda KUQTS tanisinin
erken konulmasini saglamis ve buna bagh ani
0limu engellemistir.

KUQTS'nin karakteristik EKG bulgusu, uzun
QT arah@ ve T dalgasi morfolojisindeki
degisikliklerdir.EKG'de QT aralidi ortalama 0.49
sn'dir.QT arali§i uzamasi karakteristik bir bulgu
olmakla birlikte her zaman bqunmayabiIirS.Bizim
hastamizda intrauterin baglayan bradikardi
postnatal ilk saatlarde de devam etti.Hastanin
cekilen EKG’sinde diizeltiimis QT mesafesinin 0.65
msn olmasi hayatin ilk saatlerinde KUQTS tanisi
konulmasini sagladi.

ise

Tedavide kronik beta bloker, sol stellate
ganglionektomi, pacemaker yerlestirme,
kardioverter defibrilator implantasyonu

kullanilabilir.Bununla birlikte hastaligin prenatal ve
yenidogan ddneminde baglamasi  prognozu
olumsuz etkilemektedir®.

QT mesafesindeki uzamaya eslik eden
degisik klinik bulgulara goére farkli sendromlar
tanimlanmigtir. Romano Ward, Jerwel ve Lange
Nielson, Andersen Tawil ve Timothy sendromu
bunlardan bazilaridir®. Literatirde tekrarlayan ates
epizotlari bir immun yetmezlik durumunun eslik
ettigi KUQTS'lu hastalarda biIdiriImi§tir5.Ancak
bildigimiz kadari ile bizim olgumuz herhangi bir
immun yetmezlik ve enfeksiyon klinigi olmaksizin
ates epizotlarinin gorildigu ilkk KUQTS vakadir.Bu
yazimizla KUQTS'lu  hastalarda  yukaridaki
sendromlarda bulunan Klinik 6zelliklere ilaveten
hiperprexianin da eslik edebilecegini vurgulamak
istedik.
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