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RESUMEN

El sindrome QT largo (SQTL) congénito representa un grupo de enfermedades cardiacas de origen genético,
caracterizado por la prolongacién del intervalo QT y una onda T anormal en el electrocardiograma (ECG).
Pueden tener una expresién dominante o recesiva, esta Ultima asociada con sordera neurosensorial. En ambos
casos su presentacion clinica estd asociada con sincopes recurrentes y muerte stbita como consecuencia de
una taquicardia ventricular, especificamente a torsades de pointes. Actualmente se clasifican en funcion del
defecto genético especifico, pudiendo comprometer alrededor de 16 genes y casi 2000 mutaciones. Debe
ser sospechada en individuos con la clinica relacionada, hallazgos electrocardiograficos y antecedentes
familiares. El manejo estd basado en la disminucién o eliminacién de los sintomas y, concomitantemente,
la prevenciéon de la muerte subita (MS), en aquellos nifios con sordera congénita el manejo requiere la
aplicacion de medidas propias del otorrinolaringélogo. Desde el punto de vista cardiovascular, el manejo
implica la modificacion de estilos de vida, principalmente la prohibicién de deportes competitivos, entre ellos
la natacién, evitar la exposicion a sonidos intensos o factores desencadenantes. La medicacion usada abarca
a los betabloqueadores y, mas raramente, flecainida, ranozalina y verapamilo; el manejo invasivo consiste el
implante de un cardiodesfibrilador o, incluso, la denervacion simpatica izquierda, cada una de ellas con sus
propios riesgos y beneficios. En cualquiera de los casos debemos evitar las circunstancias que incrementen el
intervalo QT, asi como realizar el adecuado andlisis de los beneficios y riesgos de cada posible medida invasiva.

Palabras clave: Sindrome de QT prolongado; Muerte Subita; Pediatria; Torsades de Pointes (fuente: DeCS BIREME).

ABSTRACT

Congenital long QT syndrome (LQTS) represents a group of heart diseases of genetic origin characterized
by prolongation of the QT interval and an abnormal T wave on the electrocardiogram (ECG). They can have
a dominant or recessive expression, the latter associated with sensorineural deafness. In both cases, its
clinical presentation is associated with recurrent syncope and sudden death as a consequence of ventricular
tachycardia, specifically Torsades de Pointes. Currently they are classified according to the specific genetic
defect, being able to compromise around 16 genes and almost 2000 mutations. It should be suspected in
individuals with related symptoms, electrocardiographic findings, and family history. Management is based
on the reduction or elimination of symptoms, and concomitantly the prevention of sudden death (SD), in
those children with congenital deafness, the management requires the application of the otolaryngologist
specialist's own measures. The cardiovascular management implies the modification of lifestyles, mainly
the prohibition of competitive sports, including swimming, avoiding exposure to loud sounds or triggers.
The medications used include beta-blockers, and more rarely flecainide, ranozaline, and verapamil; invasive
management consists of the implantation of a cardioverter defibrillator or even left sympathetic denervation,
each with its own risks and benefits. In any of the cases, we must avoid the circumstances that increase the QT
interval, as well as carry out the appropriate analysis of the benefits and risks of each possible invasive measure.

Congenital long QT syndrome

Keywords: Long QT Syndrome; Death, Sudden; Pediatrics; Torsades de Pointes (source: MeSH NLM).
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as atenciones en cardiologia pediatrica son mul-

tiples y variadas, abarcan patologias estructurales

con minima repercusién en el estado general, hasta
procesos con compromiso severo, son frecuentes los casos to-
talmente asintomaticos que debutan con eventos de muerte
subita (MS). Las arritmias cardiacas son alteraciones eléctricas
del ritmo cardiaco, la generacidn de esta actividad puede ser
erratica, lenta o rapida ", estas pueden no requerir tratamien-
to, autolimitdndose; mientras que otras requeriran algun tipo
de tratamiento, generalmente cuando son casos sintométicos
o cuando impliquen algun riesgo de muerte subita, definida
como «Aquella que ocurre de manera inesperada dentro de la
primera hora desde el inicio de los sintomas o si se produce en
ausencia de testigos cuando el fallecido ha sido visto en bue-
nas condiciones menos de 24 h antes de hallarlo muerto» 2.
Cuando el origen es una patologia cardiaca se cataloga como

muerte subita cardiaca (MSC) ®.

En pediatria, la MSC tiene una incidencia de 0,7 -
6,4 cada 100 000 personas/afno, afecta principalmente a
pacientes de sexo masculino, abarcando de 60 a 75% del
total de casos. Multiples estudios sugieren que los defectos
genéticos pueden ser una de las causas de estas muertes,
pudiendo ocasionar anomalias cardiacas hereditarias que
afectan los canales idnicos conocidas como canalopatias “.
Los canales idnicos son estructuras formadas por proteinas
transmembrana cuya funcién es el paso de iones a través de
la membrana, existen muchas alteraciones genéticas que
pueden alterar la estructura gendmica, por ende, alteran
la funciéon de estos canales, y no suelen acompaiarse de
malformaciones anatémicas, debutando con la MSC. Se han
descrito muchas canalopatias, las principales son: el sindrome
de Brugada (SBr), el sindrome de QT largo (SQTL), el sindrome
de QT corto (SQTC) y la taquicardia ventricular polimoérfica

catecolaminérgica (TVPC) 59,

Prevalencia del SQTL
La prevalencia del SQTL es de 1:2000 a 1:7000 nacidos vivos, y

la mortalidad anual es variable, dependiendo de cada muta-
cién. La presentacion clinica puede ser variada, desde pacien-
tes asintomaticos con electrocardiograma (ECG) patoldgico,
hasta pacientes que presentan sincopes recurrentes, muchas
veces confundidos con convulsiones, fibrilaciéon ventricular
e, incluso, MSC, especialmente en jévenes. Dado que la tasa
de identificacién y diagnéstico mediante ECG es elevada, se
han realizado varios estudios preventivos en los cuales se rea-
lizan ECG a poblaciones concretas, como nifios o deportistas.
El SQTL es la mayor causa de MSC en poblacién joven y varios

estudios relacionan la MS en el nifio y el SQTL 7#),

Mecanismos fisiopatoldgicosy genéticos

La prolongacién del intervalo QT puede producirse por
una disminucion en las corrientes repolarizadoras de potasio,
que afecta a los canales de potasio (Iks, Ikr, ki), 0 por una demora
en el cierre del canal de sodio en los miocitos. Existen varios tipos
diferentes de SQTL, cada uno caracterizado por mutaciones en
genes que codifican para canales idnicos o algunas proteinas
asociadas. Hasta el momento se han identificado alrededor de
16 genes y mas de 2000 mutaciones responsables, los cuales
representan a casi el 85% de todos los casos de SQTL ©19,

Tiene una expresidon homocigota, conocido como
sindrome de Jervell y Lange-Nielsen, asociada con sordera
neurosensorial y de presentacion infrecuente; también tiene
la forma heterocigota, llamada sindrome de Romano Ward
(sin sordera). En la actualidad, se clasifica en funcién de las
alteraciones genéticas encontradas, cerca del 80% de casos se
explica por tres genes (KCNQ1, KCNH2 y SCN5A), mientras que
las ultimas alteraciones genéticas explican poco mas del 5%
de todos los casos, dependiendo de la poblacién estudiada, ya

que puede variar seguin edad, sexo o raza "

Estas mutaciones genéticas originan las canalopatias.
Los canales idnicos son estructuras macromoleculares
conformados por una proteina principal formadora del poro
del canaly de proteinas reguladoras adyacentes que modifican
la funcién del poro. La proteina principal, conocida como alfa,
genera los tres subtipos mas comunes de SQTL: SQTL tipo 1
(afeccion en el canal de potasio lks); SQTL tipo 2 (afeccion en
el canal de potasio IKr), y SQTL tipo 3 (afeccién en el canal de
sodio). El sindrome de Jervell y Lange-Nielsen corresponde
a las variedades de SQTL 1 y 5, mientras que el sindrome de

Romano Ward abarca las variedades SQTL 1 hasta la 10 (213,

El SQTL tipo 1 (SQTL1) es el subtipo mas frecuente y
explica cerca del 35 a 40% de casos, el ECG muestra una onda
T de base ancha (Figura 1), se caracteriza porque los episodios
arritmicos se asocian al ejercicio, y es la natacién una actividad
gatillante para el inicio de una arritmia ventricular, llega a
tener una mortalidad anual de 0,3%. El gen afectado es el
KCNQ1 (KvLQT1), localizado en el cromosoma 11 (11p15,5),
cuya principal funcién es la codificacion de la subunidad alfa
del canal de potasio lks, por lo tanto, la corriente saliente de
potasio disminuye, ocasionando la prolongacion del potencial

de accién (419,

El SQTL tipo 2 explica hasta 30% de casos y puede
mostrar una onda T de baja amplitud, con muesca o bifida
(Figura 1); sin embargo, este patréon puede no presentarse en

mas del 20% de pacientes ya que la penetrancia es del 79%,
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. . Mortalidad
Tipo Canal Frecuencia anual (14) ECG
SQTL tipo1 | Potasio 35-40% 0,3%
SQTL tipo 2 | Potasio 30% 0,56%
SQTLtipo3 | Sodio 10% 0,6% aY /\_

Figura 1. Correlacion genotipo-fenotipo, y mortalidad anual en los sindromes QT largo més frecuentes.

y su mortalidad anual es de 0,6%. Se asocian con arritmias
ventriculares en respuesta a estimulos auditivos intensos,
estrés emocional y, con menor frecuencia, a la actividad
fisica. El gen afectado es el KCNH2 (HERG), localizado en el
cromosoma 7, encargado de la formacion de la subunidad
alfa del canal de potasio (IKr), cuya disfuncion disminuye la
corriente saliente de potasio durante la fase 3 del potencial de

accion, prolongando su duracién 417,

El SQTL tipo 3 produce cerca del 10% de casos y suele
expresarse con una onda T acuminada, de aparicién tardia
haciendo evidente el alargamiento del segmento ST (Figura
1), que se puede apreciar en casi el 90% de casos por su alta
penetrancia, y tiene una mortalidad anual de 0,56%. El riesgo
de arritmias ventriculares es mayor durante el suefio, ya que es
el periodo donde se produce mayor bradicardia, siendo mas
letales, pero menos frecuentes que en el SQTL tipo 1y SQTL
tipo 2. El gen afectado es el SCN5A, que codifica la subunidad
alfa del canal de sodio, estd localizado en el cromosoma
3 (3p21-24), cuya funcion defectuosa permite la entrada
sostenida de sodio durante la fase 2 del potencial de accion,
prolongando su duracién 1419,

El SQTL tipo 4 explica cerca del 1 % de los casos
y el ECG muchas veces muestra un intervalo QT limitrofe,
tiene un espectro de arritmias muy variable que incluye
a la taquicardia ventricular polimorfa catecolaminérgica,
fibrilacion auricular y disfuncién sinusal con bradicardia. El
gen afectado es el ANKB localizado en el cromosoma 4 (4925-
27), que codifica la anquirina beta, cuya principal funcién es
la de interrelacionar las proteinas de membrana de las células
cardiacas, como la bomba de sodio, la bomba de potasio, el
intercambiador sodio-calcio y el receptor inositol trifosfato,
de esta manera, si existe disfuncion de la anquirina beta se
incrementa la concentracién de calcio intracelular dando lugar
a posdespolarizaciones precoces y tardias, y posteriormente a
arritmias ventriculares 1920

EISQTL tipo 5 explica entre 1y 2% de casos. El gen alterado
es el KCNE1, localizado en el cromosoma 21 (21¢22.1-p22), este
codifica la sintesis de la subunidad beta del canal lks (subunidad
minK). Tiene una penetrancia apenas superior al 20% para casos
heterocigotos, y de 15% para homocigotos *2".

EL SQTL tipo 6 afecta a menos del 1%. El gen afectado
es el KCNE2 localizado en el cromosoma 21 (21922.1), este
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Intervalo RR

Perivada ll, V5 o V6

QRS

Tangente

e

Linea isoeléctrica

QT

Figura 2. Correcta medicién del intervalo QT.

codifica la subunidad beta del canal de potasio (subunidad
MiRP1) (1920,

EISQTLtipo 7 (sindrome de Andersen-Tawil) representa
menos del 1% de casos y corresponde a una alteracion
autosdmica dominante; el electrocardiograma muestra un
intervalo QTc ligeramente prolongado o, incluso, dentro
de valores normales, pero con una onda U prominente. Se
expresa clinicamente con extrasistolia ventricular, taquicardia
ventricular polimoérfica no sostenida, taquicardia bidireccional
y torsades de pointes, ademas de las malformaciones corporales
asociadas. El gen alterado es el KCNJ2 en el 70% de casos,
el cual estd ubicado en el cromosoma 17(17g23), codifica la
proteina que conforma el canal rectificador de potasio Kir 2.1,
y da origen al sindrome Andersen-Tawil tipo 1, mientras que
los pacientes que no tienen esta mutacion se les conoce como
tipo non KCNJ2 223,

El SQTL tipo 8 (sindrome de Timothy) afecta a menos
del 0,5% de casos, clinicamente se expresa con alteraciones
dismérficas como fusiones interdigitales, malformaciones
cardiacas, hipoglicemia y alteraciones cognitivas. Se produce por
mutaciones en el gen CACNAT que codifica el canal de calcio tipo

L CaV 1.2, localizado en el cromosoma 12 (12p13.3) @429,

El SQTL tipo 9 explica menos del 1% de los casos.
Se produce por mutaciones del gen CAV3, localizado en el
cromosoma 3 (3p25), que codifica la caveolina 3, componente
principal dela caveola, cuya principal funcién es lahomeostasis
de lipidosy la transduccién de sefiales. Algunos canales idnicos

como el canal de sodio Nav1.5 se localizan en la caveola ©%29,

El SQTL tipo 10 representa menos del 0,5% de casos, y
su expresion clinica es grave, la mayoria de veces con intervalos
QTC muy largos, por encima de los 600 ms, asociado con
bradicardia fetal y bloqueo auriculoventricular. El gen alterado
es el SCN4B, localizado en el cromosoma 11 (11923) que
codifica para la subunidad beta 4 de canal de sodio. El SQTL
tipo 11 es un desorden ocasionado por una mutacioén en el gen
AKAP9, que codifica la proteina Akinasa 9. Las sintrofinas son
proteinas de las submembranas citoplasmaticas que forman
parte de los complejos proteicos asociados a la distrofina,
la sintrofina tipo alfa 1 (SNTA1) interactia con el Nav1.5,
esta mutacion genera el SQTL tipo 12. Ambas representan
menos del 0,5% de los casos. El SQTL tipo 13 se produce por
alteracion del gen KCNJ5, el ECG muestra un retraso desde el
pico de la onda hasta el final de esta. Se han identificado otras
mutaciones, por ejemplo, el receptor cardiaco de rianodina
es codificado por el gen RyR2, y puede expresarse de manera
heterocigota en pacientes con un intervalo QTC mas largo de

lo normal 202728,

Diagnostico

El ECG es la piedra angular para el diagndstico del SQTL, la
medicién del intervalo QT y reconocimiento de ECG con repo-
larizacion alterada son elementos bdsicos para el diagnéstico
y la determinacién del pronéstico, la presencia de ondas T al-
teradas en algunos casos de SQTL también puede ayudar al
diagnostico. Existe una prolongacion del intervalo QT (QT cor-
regido > 460 ms en mujeres, > 450 ms en hombres y > 440 ms
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Tabla 1. Puntuacién de Schwartz para el diagnéstico de SQTL.

Caracteristica Puntos
Hallazgos electrocardiogréficos
QTc
>480 ms 3
460 ms - 470 ms 2
450 ms 1
Torsade de pointes 2
Alternanciade laonda T 1
Muesca en la onda T en 3 derivaciones 1
Baja FC para la edad 0,5
Historia
Sincope
Con estrés 2
Sin estrés 1
Sordera congénita 0,5
Historia familiar
Definitivamente de SQTL congénito 1
Muerte subida inexplicada en familiares 05

inmediatos < 30 afios

en ninos) por una repolarizacién ventricular mas prolongada,
pudiendo originar un evento de torsades de pointes, su compli-

cacién mas temida 1329,

Un aspecto técnico que no debemos olvidar es que la
medicién del intervalo QT debe realizarse en las derivaciones
Il'y V5 - V6, a una velocidad de 25 mm/s y una amplitud de
10 mm/myv, desde el inicio del QRS hasta el final de laonda T
(la interseccion de la rama descendente de laonda Ty la linea
isoeléctrica) sin incluir a la onda U, calculando el promedio
de tres a cinco latidos (diez latidos en fibrilacion auricular) y
aplicando la correccién de Bazzet (Figura 2); cabe recordar
que con frecuencias cardiacas por encima de cien latidos
por minuto es menos exacta, por lo que se sugiere utilizar la
férmula de Friderica o de Hodges. Este detalle es importante
en los neonatos, ya que manejan frecuencias cardiacas altas,
haciendo imperativo que los equipos de cardiologia pediatrica
con conocimientos de arritmias sean los que se hagan cargo
de estos pacientes (1330-33),

El Holter de 24 h puede mostrar la variacién circadiana
del intervalo QT, sin embargo, su uso seriado no es rentable
ya que los hallazgos son similares a los del ECG. En los casos
donde los sintomas son infrecuentes se puede optar por el
implante de un Holter subcutdneo, generalmente de 3 afos
de duracién 8439,

Respecto a la prueba de esfuerzo, se debe realizar con
precaucion, esta indicado en pacientes con una puntuacion de

Schwartz de 3, es decir, de probabilidad intermedia, familiares
asintomdticos con QTc en reposo <440 ms, también a
pacientes sin un fenotipo o genotipo definido para adecuacion
terapéutica, y pacientes con sintomas inespecificos al esfuerzo.
Un QTc > 445 ms a los 4 min de recuperacion, es un buen
punto de corte para distinguir portadores de alguna mutacion
de no portadores; por otro lado, se pueden realizar pruebas
de epinefrina provocadoras para diagndstico y evaluacién
fenotipica 738,

El estudio genético, de disponibilidad limitada y de
muy alto costo, contribuye al diagnéstico y, en algunos casos,
al tratamiento y prondstico. Pacientes con probabilidad
intermedia diagndstico (puntuacion de Schwartz de 3) puede
tener la enfermedad confirmada si tienen una mutacién que
causa SQTL. Por otro lado, la ausencia de mutacion no excluye
diagndstico, ya que la posibilidad de que una prueba genética
sea positiva es aproximadamente el 60%, y es en estos casos
donde los familiares deberian ser estudiados para descartar
que sean portadores, pues el 35% de estos son portadores
silenciosos y pueden presentar un intervalo QTc normal y
debutar con algun evento arritmico si no se aplica una guia de

comportamiento adecuada (1°141937),

Diagnostico segtin score de Schwartz (Tabla 1) 7

SQTL se define como:

¢ La puntuacion de Schwartz > 3,5, en ausencia de causas

prolongaciones secundarias del intervalo QT y/o
e Presencia de mutacion probada que causa SQTL o
e Intervalo QTc = 500 ms en ECG seriados, en ausencia
causas secundarias, incluso en pacientes asintomaticos.
Estratificacion del riesgo

Recientemente, Goldenberg et al. publicaron una guia

practica de riesgo para SQTL 9.

¢ Riesgo elevado
- Torsades de pointes espontanea.
- Muerte subita recuperada.

¢ Riesgo moderado
- QTc >500 ms.

- Sincopes previos.

¢ Riesgo bajo
- QTc <500 m.

- No sincopes previos.
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La prueba de Viskin

Sedefine como histéresisal retrasoenlaadaptacion que
se presenta cuando se incrementa la FC como consecuencia
del ejercicio o del ortostatismo, diversos investigadores
observaron que los pacientes con SQTL presentaban una
histéresis prolongada y, en algunos casos, habia alternancia
de la onda T en la FC maxima durante el esfuerzo fisico “0.
Viskin, en 2010, introdujo el término de estiramiento del QT,
haciendo referencia a la falta de acortamiento del QT cuando
se incrementa la FC. Esta sencilla prueba resulta muy util en
pacientes con un QT limitrofe (entre 450 y 480 ms) en quienes
un incremento mayor de 50 ms del QTc con la FC méaxima o
el maximo estiramiento del QT tiene una sensibilidad del
90% y una especificidad del 86% para el diagndstico de
SQTL en el grupo de poblacién con QTc entre 390 y 480 ms
basales “V; en pacientes con el diagnéstico establecido nos
sirve para hacer seguimiento, ya que se ha demostrado que
este fendmeno se reduce de manera significativa con el uso
de betabloqueadores “*#), Por otro lado, la prueba de mesa
basculante puede arrojar datos que apoyan al diagndstico, ya
que se observa alternancia de laonda T 4,

Manejo y tratamiento

En aquellos pacientes con probabilidad alta o
intermedia de padecer SQTL, se debe indicar la modificacion
del estilo de vida, evitando realizar actividad fisica intensa “?,
asimismo, hacer hincapié en la contraindicacion de actividades
acudticas en todos los tipos de SQTL. Los portadores genéticos
también deben evitar el deporte profesional y, en algunos
casos, deberian ser tratados con betabloqueadores. Es de
suma importancia evitar farmacos que pueden alargar el
intervalo QT (www.torsades.org, www.crediblemeds.org), por

lo que todo paciente o apoderado debe conocer esta lista.

Los betabloqueadores representan la primera linea
en el manejo, se deben iniciar en los pacientes con alta
probabilidad de SQTL (score de Schwartz > 3,5), es decir,
aquel paciente asintomético con QTc > 470 ms, o con clinica
sospechosa (sincope de origen cardiaco o taquicardia/
fibrilacion ventricular documentada). En pacientes con
diagnostico de SQTL y QTC < 470 ms, el uso de bloqueadores
tiene indicacién de clase lla. Los de uso mas frecuente son
propranolol, metropolol y nadolol, estos medicamentos
tienen la mayor cantidad de investigaciones que demuestran
su eficacia para reducir eventos arritmicos y disminuir la
mortalidad, algunos estudios demuestran que el metropolol
es mas efectivo en pacientes con SQTL tipo 1 “647; ademads.

también reduce los eventos en los tipos 2 y 3 de SQTL, mientras

que el nadolol tiene mayor efectividad en SQTL tipo 2. La dosis
objetivo de propranolol es de 2 a 3 mg/kg y puede aumentarse
segun sintomas, mientras que el metropolol se usa de 0,5 a
2 mg/kg y el nadolol de 0,5 a 1 mg/kg “54%49_ En el SQTL tipo
3 puede usarse flecainida y ranozalina ©°-°, mientras que el
verapamilo se puede usar en el SQTL tipo 5 ©3,

Dentro de las medidas invasivas, el implante del
cardiodesfibrilador es de importancia capital, esta se puede
usar como terapia de primera linea en pacientes con una
muerte subita recuperada, o en ausencia de una respuesta
adecuada a los betabloqueadores a dosis maxima, es decir, a
la presencia recurrente de sincopes, a pesar de la medicacion
6ptima o, incluso cuando existe contraindicacién para el uso
de estos ¥, El cardiodesfibrilador es muy efectivo en adultos y
ninos, sin embargo, en estos Ultimos la decision del implante
como prevencién primaria es complicada debido a los efectos
colaterales como las descargas inapropiadas y el impacto en
la esfera emocional, ademas de las dificultades anatémicas
propias de este grupo de pacientes >,

Estudios basados en el Registro de Rochester ©7
refuerzan el uso del cardiodesfibrilador como prevencion
primaria, se destaca la posibilidad de choques apropiados, los
cuales, a la vez, dependen de la duracién del QTc (predictor
mas importante) y de la presencia de sincopes durante el
tratamiento con betabloqueadores (tanto en los primeros
choques apropiados como en los recurrentes). La probabilidad
de una primera descarga apropiada es del 23%, con una
mortalidad nula, sin embargo, en pacientes con SQTL sin
cardiodesfibrilador la mortalidad llega a 17%. Adicionalmente,
el uso de betabloqueadores disminuye el riesgo de una
primera descarga apropiada, y es mucho mas efectivo en SQTL
tipo 1, donde la medicacién tiene mayores efectos benéficos.
A pesar de los beneficios demostrados, no podemos dejar de
mencionarqueloschoquesinapropiados (72%) son mucho mas
frecuentes que los choques apropiados, esto principalmente
por la sobredeteccion de la onda T o por la presencia de
arritmias  supraventriculares ©8%9. La programacién del
cardiodesfibrilador tiene como objetivo reducir los choques
inapropiados, ya que su presencia causa hiperactividad
adrenérgica, concomitantemente se incrementa el riesgo de
recurrencia de la arritmia, pudiendo terminar en una tormenta
eléctrica ©'-%%, E| costo del dispositivo es alto, sin embargo, a

largo plazo existe un beneficio econdmico significativo ©.

La simpatectomia izquierda o denervacién
simpatica izquierda se usa en pacientes que tienen alguna
contraindicacién para el implante de un cardiodesfibrilador
(o por eleccién del paciente), también se usa en pacientes
con pobre respuesta, contraindicacion o rechazo al uso

de betabloqueadores. Los pacientes portadores de un
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cardiodesfibrilador y presencia de una tormenta eléctrica, a
pesar del uso de betabloqueadores a dosis plena, también
tienen indicacion de clase | ©, Esta técnica implica el
aislamiento de los primeros tres o cuatro ganglios toracicos,
preservando la porcion cefélica del ganglio estrellado, para
evitar el sindrome de Horner. Las limitaciones son logisticas,
ya que su aplicabilidad depende de la experiencia del grupo
quirdrgico, cuyo acceso puede ser por toracotomia o por
toracoscopia ©”%®), En nifios pequenos, el acceso es por el tercer
espacio intercostal, donde hay una visualizacién adecuada del
ganglio simpatico y estrellado. El efecto benéfico se puede
apreciar generalmente a partir del tercer mes de realizado,
con reduccion de hasta 39 ms, en muchos casos llegando a
un intervalo QTc < 500 ms, casi en el 74% de casos se observa
un efecto paradojal con incremento del intervalo QTc durante
las primeras 24 h, con resolucién posterior de hasta 3 meses
de demora, tiempo que tarda en establecerse la remodelacién
eléctrica cardiaca 74, En casos seleccionados se puede
realizar una simpatectomia bilateral 7.

A principios de este afio se tuvo la primera experiencia
con terapia génica para la correccién completa del SQTL tipo
1, el KCNQ1-SupRep provocé la supresion y sustitucion de la
estructura afectada en el gen KCNQ1, llegando a tener una

funcion normal, esto abre una serie de nuevas estrategias de

tratamiento dentro de nuestro arsenal terapéutico 79.

Pronostico

Existe numerosa literatura acerca del SQTL, sin embargo,
los datos validados cientificamente son limitados. La mayoria de
pacientes comprometidos llevan una vida normal, si aplicamos
las recomendaciones dadas en las revisiones acerca del tema. Se
debe educar a los padres de nifos afectados, haciendo hincapié
en el cumplimiento estricto del uso de betabloqueadores
como base del esquema de tratamiento, asi como evitar los
medicamentos que prolongan el intervalo QT. Por otro lado,
la existencia de técnicas mas invasivas nos da un margen para
poder influir un mas en la calidad de vida de cada uno de
nuestros pacientes. El rdpido avance de esta area de estudio,

abre cada vez nuevas esperanzas en su manejo y prondstico.

Conclusiones

Los trastornos del ritmo cardiaco son frecuentes,
sin embargo, las que obedecen a una causa genética son
raros, como el SQTL. Su importancia radica en la posibilidad
de debutar con la MSC. Para evitar estas situaciones, se
recomienda realizar un ECG desde el nacimiento a todos
los nifos con antecedentes familiares; adicionalmente, se
recomienda la realizaciéon de un ECG a todo nifio que haga
deporte de manera competitiva para descartar portadores

asintomaticos de la enfermedad.

Los pilares para el manejo son la modificacién del
estilo de vida, el uso de betabloqueadores, el implante de un
cardiodesfibrilador y la simpatectomia. En nifios, el implante
de un cardiodesfibrilador requiere de un prudente analisis ya
que los efectos colaterales pueden causar gran impacto en la

esfera fisica y emocional de nuestros pequefos pacientes.

Del mismo modo, la «creciente cantidad de
conocimiento acerca de los canales iénicos han mejorado
nuestro conocimiento acerca de las causas y el tratamiento
clinico e invasivo del SQTL; de esta manera, se identificaran
nuevos agentes con menores efectos toxicos; este nuevo
conocimiento también nos ayuda a identificar a los familiares
que son portadores de esta alteracién, algunos de ellos sin
afectacion clinica, pero en riesgo de sufrir una MSC. Pese
a estos grandes avances, todavia no se conocen todos los

defectos genéticos causantes de estas arritmias malignas.
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