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Introduccion

Elsindrome de QT largo (SQTL) es una canalopatia
que afecta fundamentalmente a los canales de sodio
y potasio y predispone a los individuos afectados a
sufrir sincope y muerte stubita por arritmias ventri-
culares del tipo torsién de puntas (TdP)1.2, El diag-
néstico se basa en el electrocardiograma (ECG) me-
diante una correcta medida del intervalo QT®. La
penetrancia (proporciéon de individuos portadores
de lamutacién que se expresa en el fenotipo, en este
caso en el ECG) de esta afeccion es variable, exis-
tiendo hasta 30% a 40% de individuos genéticamen-
te afectados cuyos electrocardiogramas presentan
un intervalo QT normal (genotipo+, fenotipo-)®.
Los tests farmacoldgicos son instrumentos de utili-
dad, ya sea para desenmascarar la alteracién elec-
trocardiografica en casos de sospecha clinica como
para definir el subtipo en casos de diagnéstico claro.
La prueba farmacolégica con adrenalina es particu-
larmente ttil para desenmascarar el SQTL de tipo 1
(el QT se alarga con la droga, respuesta opuesta a la
normal). Puede ser util también en el diagnéstico
del SQTL2 con menor sensibilidad y especificidad,
no siendo de utilidad para el de SQTL3 u otras for-
mas de SQTL®:9, En pacientes con un registro su-
gestivo de SQTL 3 se puede utilizar la prueba far-
macolégica con mexiletina para confirmar el subti-
po (acortamiento del QT)("®. Presentamos a conti-
nuacién un caso clinico donde aplicando el test de
adrenalina se pudo realizar un correcto diagnéstico.
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Presentacion del caso clinico

Paciente de 25 afnos, sexo femenino, profesora de
educacion fisica que practica asiduamente nata-
cién. Sin historia familiar de sincope o muerte sabi-
ta. Relata historia de multiples episodios sincopales
de esfuerzo, el iltimo de los cuales sucedié mientras
realizaba ciclismo, provocandole la pérdida de con-
trol del birrodado y posterior caida con traumatis-
mo encéfalo-craneano. Fue valorada completamen-
te desde el punto de vista cardiovascular y neurol6-
gico, sin arribarse a un diagnéstico etiol6gico. Con-
sulta en emergencia por nuevo episodio sincopal de
esfuerzo; en el ECG basal no se constatan alteracio-
nes, pero dada la historia clinica de sincopes de es-
fuerzo en una paciente joven, se decide realizar la
prueba de provocacién farmacolégica con adrenali-
na utilizando el protocolo de Shimizu®. De acuerdo
a este se realiz6 bolo de adrenalina de 0,1 gam-
mas/kg seguido de infusién continua de la misma a
0,1 gammas/kg/min. Durante el registro electrocar-
diografico se observé una prolongacion del QTc de
432 ms en el estado basal a 647 ms, 6 minutos luego
de iniciada la prueba. El alargamiento del QTc
(AQTec) fue claramente mayor de 35 ms, lo que cons-
tituye un resultado positivo para el diagnéstico de
SQTL1. La paciente fue tratada con propanolol y se
le prohibi6 la practica de la natacién (este deporte
ha demostrado ser un gatillo de arritmias en ciertas
mutaciones). A seis meses de seguimiento, se en-
cuentra asintomatica.
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Figura 1. ECG basal que muestra QT de 400 ms y QTc por formula de Bazzet de 432 ms.
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Figura2. Alargamiento de QT a 560 msy del QTc por férmula de Bazzet a 647 ms, 6 min luego de de iniciado el test (AQTc = 215ms).

Discusion tamizaje genético solo se encuentra disponible en
La penetrancia variable de estas anomalias genéti-  algunos centros a nivel mundial y su costo hace im-
cas hace necesario disponer de otras herramientas  perativo que se utilice de forma dirigida y no de
diagnésticas para identificar a estos pacientes. EI ~ manera indiscriminada.
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Basal
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Figura 3. Vista comparativa del ECG basal y a los 6 minutos de iniciado el test.

La prueba farmacolégica con adrenalina en do-
sis bajas es una alternativa eficiente y segura para
desenmascarar los casos sospechosos de SQTL tipo
1y 2 con un QTc normal o limite. En individuos sa-
nos, la adrenalina induce la fosforilacién del canal
de potasio IKs, optimizando su funcién y dando lu-
gar a un acortamiento del potencial de accién. Pero
en pacientes con SQTL, en particular el tipo 1, se
observa una respuesta paraddjica a la administra-
cion de esta droga, produciéndose un alargamiento
del intervalo QT.

Existen dos protocolos de provocacién con
adrenalina: el desarrollado por Ackerman y el de
Shimizu®.6). En el protocolo de Ackerman se utili-
za infusién continua de dosis crecientes de adre-
nalinay se considera diagndstico de SQTL1 cuan-
do se produce prolongacién mayor a 30 ms en el
QT. En el protocolo de Shimizu, en cambio, se uti-
liza un bolo de adrenalina seguido de infusién
continua de la misma y de verificarse prolonga-
cion del QTc mayor a 35 ms se considera diagnds-
tico de SQTL1. Este tltimo protocolo tambien es
util en el diagnéstico del SQTL2, en el que se ob-
serva un alargamiento inicial del QT que coincide
con el bolo y que posteriormente vuelve a valores
basales. Néotese que mientras que el primero de
los protocolos descritos utiliza el AQT, el segundo
utiliza AQTec.
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Conclusion

Hemos presentado el caso clinico de una paciente
portadora de una anomalia genética que resulta en
una enfermedad arritmogénica potencialmente fa-
tal. El diagnoéstico del SQTL puede ser relativamen-
te sencillo, sin embargo en este caso resulté dificul-
toso dada la ausencia de expresion fenotipica. Pese
a esto, mediante la sospecha clinica y un sencillo
test farmacolégico pudo arribarse satisfactoria-
mente al diagnéstico.
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