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ABSTRACT

Congenital long QT syndrome (LQTS) is a cardiac ion channel disorder characterized by prolonged QT interval on 12-chan-
nel surface electrocardiography and Torsade de Pointes (TdP) type ventricular arrhythmia and recurrent syncope or sud-
den death. QTc can be prolonged due to congenital as well as acquired reasons. Ion channel disorder in acquired LQTS 
is due to metabolic disorder or drugs. In congenital LQTS, this disorder is caused by mutations in genes encoding ion 
channels in the heart muscle cell membrane. Although congenital LQTS is generally inherited as autosomal dominant, it 
also has an autosomal recessive form. We present a case with recurrent syncope attacks and a QTc of 540 ms in his elec-
trocardiography, and congenital deafness was found to be accompanied by an autosomal recessive form of UQTS called 
Jervell-Lange-Nielsen Syndrome both clinically and genetically.
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GİRİŞ
Uzun QT sendromu (UQTS), 2000 doğumda bir görülen, kalp 
kası hücresi aksiyon potansiyelinin repolarizasyon fazını etkile-
yen iyon kanallarının fonksiyon bozukluğu ile karakterize genetik 
bir hastalıktır (1). Hastalık genellikle asemptomatik seyretmekle 
beraber, semptomatik olanlarda en sık görülen senkoptur, daha 
seyrek de olsa ilk bulgu ani ölüm veya düzelmiş kardiyak arrest 
olabilir (1). Semptomatik olanların %50’sinde 12 yaşına kadar, 
%90’ında ise 40 yaşına kadar kardiyak olay ortaya çıkar (2). Kalp 
morfolojisinde UQTS ile ilişkili patoloji saptanmaz. Şimdiye kadar 
17 alt tipi belirlenmiş olsa da hastaların yaklaşık %90’ını tip 1, tip 
2 ve tip 3 UQTS oluşturur (3). Elektrokardiyografi (EKG)’de QT uza-
mıştır (hıza bağlı standardizasyon için Bazett formülü ile düzeltme 
yapılır ve QTc olarak isimlendirilir (4) (QTc >0.44 sn) ve alt tipine 
göre ST-T değişikliği saptanır. “Torsade de pointes (TdP)” olarak da 
isimlendirilen ve UQTS görülen polimorfik ventriküler taşikardiler, 
kardiyak olay esnasında saptanan aritmi türüdür. Genetik geçiş 
sıklıkla otozomal dominant karakterde olup Romano-Ward send-
romu olarak isimlendirilir. Otozomal resesif geçen formu olan 
Jervell-Lange-Nielsen (JLN) sendromu daha seyrek görülmekle 
birlikte prognozu çok daha ağır seyretmektedir (5). Bu çalışmada, 
otozomal dominant UQTS formuna göre çok daha seyrek görülen 
UQTS’nin bir formu olan ve tekrarlayan senkoplarla başvuran ve 
hem klinik hem de genetik olarak JLN tanısı alan bir olgu sunul-
muş, doğuştan UQTS ile ilgili güncel literatür gözden geçirilmiştir.

OLGU SUNUMU
Altı yaşında erkek hasta eforla ortaya çıkan, yaklaşık beş dakika 
süren, beraberinde enürezis ve el-kollarda kasılmanın eşlik etti-
ği senkop nedeniyle dış merkez acile götürülmüş. Senkop düzel-
dikten sonra hastanemiz acil servisine yönlendirilmiş. Hasta aci-
le geldiğinde bilinci açık, vital bulguları stabil (kan basıncı 90/50 
mmHg, oda havasında oksijen satürasyonu %99, kalp tepe atımı 
105 atım/dakika), solunum sesleri doğal ve kardiyak muaye-
nesinde özellik saptanmamıştır. Hastanın anamnezinde daha 
önce de iki defa eforla (oynarken ve merdiven çıkarken) ortaya 
çıkan ve benzer özellikler gösteren senkoplarının olduğu; hasta-

nın ayrıca doğuştan sağırlığının olması nedeniyle işitme cihazı 
kullandığı da öğrenilmiştir. Hastanın çekilen EKG’sinde QTc de-
ğerinin 550 ms olduğu saptanmıştır (Şekil 1). Kan biyokimya ve 
hemogram normal bulunmuştur. QTc uzatacak ilaç alma öyküsü 
tespit edilmemiştir. EKG’de QTc 500 ms’nin üzerinde olması ve 
tekrarlayan senkop atakları olması sebebiyle doğuştan sensöri-
nöral sağırlığı olan hastaya klinik olarak JLN sendromu tanısı ko-
nulmuştur. Propranolol (2.5 mg/kg/gün üç dozda) başlanmıştır. 
Hastanın 22 kg olması ve transvenöz ICD için kilosunun yetersiz 
olması sebebiyle epikardiyal yöntemle ICD impantasyonu ya-
pılmıştır. Genetik analiz için kan örneği gönderilmiştir. Genetik 
sonucu KCNQ1 geninde homozigot mutasyon (c.1097G>A) sap-
tanarak kesin tanı konulmuştur. İzlemde tedaviye rağmen doğru 
şokları olması üzerine sol kardiyak sempatik denervasyon işle-
mi yapılmıştır. İşlem sonrası takiplerinde şok öyküsü olmamış-
tır. Hastaya genetik tanı konulduktan sonra önce aile bireyleri, 
daha sonra da anne ve babanın kardeşleri genetik taramadan 
geçirilmiş, başta kardeşi ve anne-babası olmak üzere çok sayıda 
yakınında heterozigot formda aynı mutasyon saptanmıştır. 

TARTIŞMA 
Uzun QT sendromunun konjenital formunda kalp kası hücre-
sindeki iyon kanallarında iyon hareketini düzenleyen genlerde 

Senkop nedeni olarak nadir görülen bir uzun QT sendromu Jervell-Lange 
Nielsen sendromu: Olgu sunumu

ÖZET

Doğuştan uzun QT sendromu (UQTS) 12 kanal yüzey elektrokardiyografide QT intervalinde uzama ve “torsade de pointes (TdP)” tipi ventriküler aritmi ve 
tekrarlayan senkop veya ani ölümle karakterize kardiyak iyon kanalı bozukluğudur. QTc doğuştan olduğu gibi edinsel nedenlerle de uzayabilir. Edinsel UQTS’de 
iyon kanalı bozukluğu metabolik bozukluk veya ilaçlar nedeniyledir. Doğuştan UQTS’de bu bozukluğa kalp kası hücre membranındaki iyon kanallarını kodlayan 
genlerdeki mutasyonlar neden olmaktadır. Doğuştan UQTS genellikle otozomal dominant geçişli olmakla birlikte otozomal resesif geçişli formu da mevcuttur. 
Burada, tekrarlayan senkop atakları olan ve çekilen elektrokardiyografisinde QTc’si 550 ms saptanan, ayrıca beraberinde doğuştan sağırlığı da olduğu öğre-
nilen hem klinik hem de genetik olarak UQTS’nin otozomal resesif formu olan Jervell-Lange-Nielsen Sendromu saptanan bir olgu sunulmuştur.

Anahtar Kelimeler: Uzun QT sendromu; ani ölüm; senkop; çocuk; Jervell-Lange Nielsen.

Şekil 1. Hastanın 12 kanal yüzey elektrokardiyografisinde uzamış QTc 
değeri (QTc= 550 ms).
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mutasyon söz konusudur. Mutasyon sonucu kalp kası hücresinin 
iyon hareketlerindeki (özellikle K ve Na) değişiklikler sonucu ak-
siyon potansiyeli genişlemekte ve kalp kası hücresinin repolari-
zasyonu uzamaktadır. Bu değişiklikler EKG’ye QT uzaması olarak 
yansır. Şimdiye kadar UQTS’den sorumlu 15 otozomal dominant 
(Romano-Ward sendromu), iki de otozomal resesif gen saptan-
mış olup, hastaların %85’ini tip 1, 2 ve 3 oluşturur (3). Otozomal 
dominant form UQTS 2000 doğumda 1 görülürken, otozomal 
resesif formu olan JLN sendromunun 200.000 kişide 1 görüldü-
ğü saptanmıştır (6, 7).
Hastalar özellikle sempatik aktivitenin arttığı egzersiz veya duy-
gusal uyarım durumlarında, yaşamı tehdit edici ventrikül aritmi-
lerine karşı hassas durumdadırlar. UQTS’nin başlıca semptomu 
TdP tipi ventriküler taşikardiden kaynaklanan senkoptur. Çoğun-
lukla TdP kendi kendine sonlanır ve hasta çabucak kendine ge-
lir (senkop). Bazen de TdP uzun süreli olur ve kardiyopulmoner 
canlandırma işlemi uygulanmazsa ritim geri dönmeyebilir.
Uzun QT sendromunda ventriküler aritmileri tetikleyen faktör-
ler saptanmıştır: Tip 1 UQTS egzersizle, tip 2 UQTS duygusal et-
kilenimle, tip 3 UQTS ise genellikle uykuda, efordan bağımsız 
kardiyak olay olarak ortaya çıkar (8). Otozomal resesif formu 
olan JLN sendromunda hastalar genellikle semptomatik olduk-
larından ve doğuştan sağırlık eşlik ettiğinden tanı konulması 
otozomal dominant formlarına göre daha kolaydır. Bununla bir-
likte her iki geçiş formunda da kardiyak olayı engellemek için 
tetikleyen faktörleri bilmek önemlidir.
Uzun QT sendromu tanısının, 2013 yılında yayınlanan rehbere 
göre; QTc’yi uzatacak ilaç almamasına rağmen QTc değerinin 
tekrarlayan 12 kanal EKG’de 500 ms ve üzerinde saptanması 
veya skorun 3.5 ve üzerinde olmasıyla veya UQTS’ye neden olan 
patojenik mutasyon saptanmasıyla konulabileceği bildirilmiş-
tir. Aynı rehbere göre daha az kesinlikte olmakla birlikte yine 
“QTc’yi uzatan ilaç almamasına rağmen seri 12 kanal EKG ölçüm-
lerinde QTc değerinin 480-499 ms arasında olması” da UQTS ta-
nısını koydurmaktadır (9). 
Uzun QT sendromu tanısı için Schwartz ve arkadaşları tarafın-
dan tanıda kullanılmak üzere daha önce belirlenen kriterler en 
son 2011 yılında güncellenmiştir. Kriterlerden alınan puanın 3.5 
ve üzerinde olması, tanıda yeterli sayılmıştır (10). Bu skorlama 
sisteminin asemptomatik hastalarda duyarlılığı oldukça düşük 
saptanmıştır (11). 
Elektrokardiyografide QT değerini standardize etmek için kulla-
nılan Bazett formülüne göre QTc değerinin erkeklerde 450 ms, 
kadınlarda 460 ms ve üzerinde olması patolojik kabul edilmiştir. 
UQTS olan hastaların bir kısmında QTc değerlerinin patojenik 
değerin üzerine çıkmadığı saptanmıştır. QTc değerleri özellikle 
sınırda yüksek olan hastalarda efor veya adrenalin provokasyon 
testi tanıya daha çok yaklaştırır (12). 
Uzun QT sendromunda genetik analiz hem kesin tanı konulma-
sında hem de tedavide risk belirlemenin bir parçası olmaya baş-
lamıştır. Bununla birlikte hastaların genetik olarak sadece %80-
85’ine tanı konulmaktadır (3). Bu nedenle genetik çalışmanın, 
UQTS’de bir tarama metodu olarak değil, klinik olarak tanı almış 
veya ısrarla 480 ms ve üzerinde QTc değeri olan hastalarda kul-

lanılması gereklidir. Genetik çalışma ayrıca asemptomatik aile 
bireylerini saptamak için de gereklidir. Bu hastada KCNQ1 genin-
de homozigot patojenik mutasyon saptanmıştır. Anne ve baba-
nın da aynı geni heterozigot olarak taşıdığı; anne ve babanın çok 
sayıda kardeşinde ve kardeş çocuklarında da benzer mutasyon 
olduğu tarama ile saptanmış ve tedavileri düzenlenmiştir. 
Tedavide senkop ve ani ölüme neden olabilen ventriküler 
aritmilerin önlenmesi amacıyla efor ve/veya emosyonel stres 
gibi uyarıcı faktörlerden uzak durmak çok önemlidir. Bunun 
yanında medikal tedavi olarak beta-bloker altın standart te-
davi kabul edilmekte olup, tüm beta-blokerlerin benzer etki 
göstermediği, özellikle nadolol ve propranololün tedavide 
etkili oldukları saptanmıştır (13). Meksiletin, bazı tip 3 UQTS 
hastalarında QTc değerini belirgin kısalttığı ve kardiyak olayları 
azalttığı saptanmış olduğundan bu grup hastada tedaviye ek-
lenmektedir. Tüm bu tedavilere rağmen kardiyak olay riski bazı 
hastalarda devam etmekte olup, QTc değeri 500 ms ve üzerin-
de olması gibi bazı kriterlerin varlığında; bunun yanında kar-
diyak arrest geçiren hastalarda medikal tedaviye ilaveten ICD 
takmak ani ölümü önlemek açısından önemlidir (14). Buradaki 
olgu hem tekrarlayıcı senkop ataklarının olması hem de QTc 
değerinin 550 ms olması nedeniyle yüksek riskli kabul edilip, 
olguya epikardiyal ICD takılmıştır. 
Ayrıca optimal tedaviye rağmen sık kardiyak olay geçiren hasta-
larda videoskopik yöntemle yapılan sol kardiyak sempatik dener-
vasyonun kardiyak olay sıklığını belirgin azalttığı gösterilmiştir 
(15). Optimal tedaviye rağmen kardiyak olay gelişebilmektedir. 
Bu çalışmadaki hastanın tedavide aksama olmamasına rağmen 
izlemde tekrarlayıcı şoklar verdiği, ICD incelendiğinde de şokları 
doğru verdiği saptanmıştır. Bunun üzerine hastaya sempatek-
tomi yapılmıştır. Sempatektomi sonrası 1.5 yıldır izlemi yapılan 
hastada daha sonra kardiyak olay gelişmemiştir. 

SONUÇ
Efor veya emosyonel stres ile ortaya çıkan senkopların ayırıcı ta-
nısında mutlaka doğuştan UQTS düşünülerek yüzey EKG’de QTc 
dikkatle değerlendirilmelidir. Yalnız EKG kontrolü ile olguların 
büyük bir kısmında tanı konulduğu gibi genotip tayini yapmak 
da mümkündür. JLN sendromu UQTS’ler içinde ani ölüm yönün-
den en yüksek riskli tiplerden biridir. Bu hastalarda erken tanı 
konulması, ani ölümün önlenmesi yönünden önemlidir. UQTS 
saptanan hastalarda genetik çalışma, hem yüksek risk belirlen-
mesinde hem tedavi seçiminde hem de asemptomatik aile bi-
reylerini taramada önemlidir.
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