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Sindroma de QT Longo: relato
de caso de uma causa rara de
sincope em idade pediatrica

Alicia Raquel Rebelo,” Andreia Lopes,? Catarina Magalhdes,? Jodo Sarmento,* Miguel Salgado?

RESUMO

Introducao: A sincope é um motivo frequente de preocupacdo em idade pediatrica. Apesar da sua etiologia ser maioritaria-
mente benigna, é essencial excluir causas graves e potencialmente fatais que, embora raras, devem fazer parte do diagndstico
diferencial destas situagées. Para isso, é necessario existir um elevado indice de suspeigao.

Descricdo de caso: Adolescente de 12 anos, previamente saudavel, observado no servico de urgéncia (SU) por primeiro episé-
dio de perda de consciéncia (PC) com cinco minutos de dura¢do e hipertonia generalizada. Mae com episédios de PC classifi-
cada como epilepsia, sem outros antecedentes familiares relevantes, nomeadamente sem histéria familiar de patologia cardia-
ca em idade jovem ou morte stibita. Exame objetivo e eletrocardiograma (ECG) sem alteracées, referenciado a consulta de neu-
ropediatria onde realizou eletroencefalograma normal. Apresentou novo episédio de PC 18 meses depois, com recuperacao es-
pontanea em segundos, recorrendo ao SU. Repetiu ECG —ritmo sinusal e intervalo QT corrigido de 511 ms, tendo-se diagnosticado
sindroma de QT Longo. Foi referenciado a consulta de cardiologia pediétrica e genética, tendo sido identificada mutacdo gené-
tica e medicado com beta-bloqueador. Apéds revisdo da histdria clinica materna foi pedida avaliagdo por cardiologia, com con-
firmacdo do mesmo diagndstico na mae e na irma.

Comentario: A sindroma de QT Longo caracteriza-se por um defeito da repolarizagdo do miocardio, associado a risco aumen-
tado de morte subita. As manifestagdes clinicas variam, desde auséncia de sintomas até palpitacdes, sincope ou paragem car-
diaca. Apesar da raridade, o diagndstico é acessivel através do ECG. No estudo de uma PC, a existéncia de um tragado de ECG
prévio normal ndo invalida a sua repeticdo, uma vez que a alteragdo do intervalo QT pode ser inconstante. A existéncia de pro-
blemas cardiacos na familia favorece a hipétese de sincope de causa cardiaca. Em caso de diagnéstico primério na crianga deve
ser efetuado um rastreio familiar de modo a despistar outros casos eventuais.
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INTRODUCAO
sincope define-se como uma perda de cons-
ciéncia abrupta e breve com resolucao es-
pontinea. Trata-se de uma condicao fre-
quente em idade pedidtrica, estimando-se
que até atingir a idade adulta 15% das criancas terao
pelo menos um episédio de sincope.! Esta manifesta-
¢do clinica conta com multiplas etiologias nesta faixa
etaria. Entre as causas mais frequentemente descritas
encontram-se a sincope vaso-vagal, que corresponde a
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cerca de 50% dos casos, além da hipotensao ortostati-
ca ou a exposicao a téxicos. Raramente pode ser pro-
vocada por anafilaxia ou golpe de calor. Apesar de a
maioria dos casos ser de etiologia benigna, as causas
potencialmente fatais deverdo ser obrigatoriamente ex-
cluidas. Habitualmente as causas graves de sincope sdao
do foro cardiovascular, cursando com uma reducao
abrupta do débito cardiaco provocada por cardiopatia
estrutural e/ou arritmia ou, menos frequentemente,
bradicardia.! Por sua vez, as taquiarritmias poderao es-
tar relacionadas com fatores exégenos ou podem cor-
responder a anomalias eletrofisiol6gicas, como a sin-
dromade QT Longo. A sindroma de QT Longo tem uma
prevaléncia estimada de 1 em cada 2.000 recém-nasci-
dos saudaveis.® Neste contexto, e perante um doente



em idade pediatrica que procura os cuidados de satide
por um episédio de sincope, a histoéria clinica e exame
objetivo minuciosos, complementados com eletrocar-
diograma, constituem passos essenciais na correta
abordagem do doente, uma vez que, embora pouco fre-
quentes, estas causas podem ser fatais.

DESCRICAO DO CASO

Adolescente de 12 anos, previamente saudavel, ob-
servado no servico de urgéncia (SU) por primeiro epi-
sédio de perda de consciéncia (PC), em contexto de le-
vante suibito, com cinco minutos de duracao e hiperto-
nia generalizada. Mae com episédios de PC classifica-
dos como epilepsia. Sem outros antecedentes
familiares relevantes, nomeadamente histdria familiar
de surdez, patologia cardiaca em idade jovem ou mor-
te subita. O exame objetivo ndo demonstrou alteragoes
e o eletrocardiograma (ECG) revelou-se normal para a
idade. Foi referenciado a consulta de neuropediatria,
onderealizou eletroencefalograma e cujo resultado nao
evidenciou alteracées. Apresentou novo episédio de PC
18 meses depois, ap6s se ter assustado com um toque
de campainha. Recuperou espontaneamente em se-
gundos, recorrendo novamente ao SU. Nesta altura
apresentava exame objetivo sem alteracdes, repetiu
ECG, que mostrou ritmo sinusal e intervalo QT corrigi-
do prolongado (511 ms) (Figura 1). Foi referenciado a
consulta de cardiologia pediatrica, onde realizou estu-
do de metabolismo fosfocédlcico com doseamentos nor-
mais, holter de 24 horas e prova de esforco, tendo sido
diagnosticada sindroma de QT Longo. Foi observado
em consulta de genética, onde efetuou estudo mole-
cular que identificou mutacao em heterozigotia dos ge-
nes KCNH e ANK2, confirmando o diagnéstico clinico.
Iniciou terapéutica farmacolégica com nadolol e foi
fornecida ao adolescente e a familia a lista de firmacos
desencadeadores de taquiarritmia, encontrando-se as-
sintomdtico ao longo de 12 meses de seguimento. Apds
revisao da histéria clinica materna foi pedida avaliacao
por cardiologia, com confirmac¢do do mesmo diagnos-
tico e identificacdo da mesma mutacdo genética. No
rastreio de familiares diretos foi diagnosticada também
a irma com a mesma sindroma.

COMENTARIO
A sindroma de QT Longo é uma anomalia da repo-
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Figura 1. ECG do adolescente com prolongamento do intervalo QT.

larizacdo miocardica, podendo ser congénita ou ad-
quirida. A sua forma congénita caracteriza-se por trans-
missdo autossémica dominante (sindroma de Romano-
-Ward) ou recessiva (sindroma de Jervell e Lange-Niel-
sen), a primeira com atingimento unicamente cardia-
co e a segunda associada a surdez neurossensorial,
estando descritas varias formas da doenca de acordo
com a mutacdo genética identificada.* O diagnéstico é
feito com base no prolongamento do intervalo QT de-
terminado através de ECG, correspondendo a valores
superiores a 460 ms na crianc¢a pré-pubere, 470 ms no
rapaz pubere e 480 ms na rapariga pubere, associado a
histéria clinica e antecedentes familiares que apoiam
a suspeita clinica.® Contudo, esta duracgao é influencia-
da por fatores como o estado autonémico, alteracoes
elecroliticas, firmacos e variagées circadianas. Por este
motivo, é possivel a obtencdo de um ECG sem altera-
¢des num determinado momento num doente com sin-
droma de QT Longo congénito.®* Embora possa ser as-
sintomadtica, esta anomalia, por cursar com episodios
de sincope e resultar em arritmia ventricular, confere
aumento do risco de morte stbita. Classicamente as-
socia-se a taquicardia ventricular polimérfica ou Tor-
sade de Pointes, tipicamente desencadeadas por fato-
res ambientais como ruido, exercicio ou stress. Estao
descritos também farmacos que propiciam o seu de-
senvolvimento (Tabela 1), pelo que a educac¢do do
doente e familiares, alertando para este facto, é de ex-
tremaimportancia.* Perante o diagnoéstico de sindroma
de QT Longo congénito devera ser realizado rastreio
aos familiares diretos, com realizacdo de ECG e estudo
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TABELA 1. Farmacos que prolongam o intervalo QT
(adaptado de https://crediblemeds.org/pdftemp/pdf/

CombinedList.pdf)

Anti-arritmicos Quinidina
Procainamida
Flecainida
Disopiramida
Amiodarona
Sotalol

Agentes psicotrépicos | Antidepressivos triciclicos

+ Amitriptilina

+ Clomipramina

+ Imipramina
Fenotiazidas

+ Clorpromazina

+ Tioridazina
Haloperidol
Risperidona
Carbamazepina

Antimicrobianos Eritromicina
Azitromicina
Claritromicina
Trimetropim
Sulfametoxazol
Pentamidina
Amantadina
Cloroquina
Clindamicina
Cetoconazol
Fluconazol
Itraconazol
Halofantrina

Anti-histaminicos Terfenadina
Astemizol
Difenidramina

Outros Cisapride
Epinefrina
Cafeina
Diuréticos
Probucol

Tamoxifeno
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genético. A terapéutica passa pela administracao e
beta-bloquedores como nadolol, que mostrou ser mais
eficaz comparativamente com outros farmacos desta
classe.”® A dose habitual em idade pediatrica é de
1-1,5mg/Kg/dia em dose tinica em doentes com 12 ou
mais anos e dividida em duas tomas em doentes com
menos de 12 anos de idade.’

O risco de eventos cardiacos ndo é completamente
eliminado pela farmacoterapia.'® Nesse sentido, é fun-
damental promover modificacdes do estilo de vida,
com eviccdo do exercicio fisico extenuante, reduzir ex-
posicdo a sons altos abruptos (LQTS2) e evitar todos os
farmacos que podem prolongar o intervalo QT. Geral-
mente os beta-bloqueadores sdo suficientes para con-
trolar os eventos arritmicos, mas pode ser necessario
em casos raros realizar uma desenervacio simpdtica
esquerda ou implantacdo de CDI. O seguimento dos
doentes deve ser continuado por toda a vida, com hol-
ter anual para despiste de eventos arritmicos e medi-
¢do manual do QT."°

Embora sendo um relato de caso, esta descricdo tra-
duz vérios dos problemas tipicamente associados a esta
patologia, como a mé interpretacdo da etiologia de epi-
soédios de sincope, a falha no diagnéstico tanto da mae
como da crianga, além da importéancia do rastreio fa-
miliar (neste caso, com a mae e irma positivas), in-
cluindo aconselhamento genético numa futura gravi-
dez. Assim, os autores pretendem alertar para a doen-
¢a que, embora rara, pode ser facilmente detetada com
um simples ECG.

Em suma, perante um doente com episédio de sin-
cope é fundamental excluir origem cardiaca, dado que,
embora menos frequentes, estas etiologias podem ter
um curso fatal.
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ABSTRACT

LONG QT SYNDROME: A CASE REPORT OF A RARE CAUSE OF SYNCOPE IN PEDIATRICS

Introduction: Syncope is a frequent motive of concern in pediatrics. Despite its mostly benign etiology, it is fundamental to ex-
clude life-threatening causes.

Case report: We describe a 12-year-old boy brought to the emergency department because of a first syncopal event that las-
ted for five minutes with generalized hypertonia. His mother had a history of syncopal episodes who were classified as being
epileptic, and there were no other relevant findings on family history. Physical exam and electrocardiogram (ECG) showed no
anomalies. He was referred to a neuropediatric consult, where he underwent an electroencephalogram with a normal result.
Eighteen months later he experienced another syncopal event that lasted a few seconds. He then repeated an ECG that sho-
wed sinus rhythm and a QTc of 511ms, leading to a diagnosis of long QT syndrome. He was referred to both pediatric cardio-
logy and genetics consults, with identification of a genetic mutation, and was started on beta-blocker therapy. After studying
his family, both his mother and his sister were confirmed as having the same diagnosis.

Comments: Long QT syndrome is defined as a disorder of myocardial repolarization, associated with an increased risk of sud-
den death. Children may range from being asymptomatic to experiencing palpitations, syncope, or even cardiac arrest. Despi-
te its rarity, the diagnosis may be suspected on a regular ECG. The approach of a syncopal event in a child with a previous nor-
mal ECG does not exclude the diagnosis, as this electrocardiographic change can be intermittent. A positive family history sup-
ports the diagnosis. When the child is the first described case, his relatives should be evaluated.

Keywords: Adolescent; Syncope; Long QT syndrome.
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