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GIRIS

Kalbin elektriksel aktivitesini kontrol eden trans-
membran iyon kanallarindaki anormallikler aksi-
yon potansiyelini bozar ve miyokardin disritmiye
acik olmasini saglar (1). Konjenital aritmi send-
romlari veya ani aritmik 6liim (SCD) sendromlar1
olarak da adlandirilan bu grup hastalik ogunlukla
geng ve saglikli insanlar1 etkiler (2,3). Tiir spesifik
elektrokardiyografik (EKG) anormallikleri ve T
dalga degisiklikleri, farkli klinik ve tetikleyici fak-
torler, senkop, hizli, genellikle polimorfik ventri-
kiiler tagikardi (VT) veya ventrikiiler fibrilasyonun
(VF) ile karakterize hastaliklardir. SCD nedeni ol-
duklarindan tani ve tedavileri onem kazanir (2,3).

UZUN QT SENDROMU

Uzun QT sendromu (LQTS), EKGde QT uzama-
s1/T-dalga degisiklikleri ve klinik olarak ¢arpinti,
senkop ve SCD ile karakterizedir. Siyah Afrikalilar
ve Afrikali-Amerikalilar arasinda daha az, Kafkas-
yalilar arasinda daha sik goriilmekle birlikte tiim
diinyada prevalansin 1:2000-2500 araliginda ol-
dugu tahmin edilmektedir (4).

Patofizyoloji ve genetik

LQTS aksiyon potansiyelinden sorumlu Na ve
K kanalarini kodlayan genlerdeki mutasyonlarla
iligkilidir (4)(tablol). Transmembran iceri dog-
ru depolarize edici akimlar biiyiik oranda Na ve
Ca kanallari, disa dogru repolarize edici akimlar
ise biiyiik oranda K kanallariyla olusur. LQT1 ve

KANALOPATILERIN KLINI

Gi
VE GENETIGi

Sabiye YILMAZ'

LQT?2, sirastyla net K akimini azaltan ve repola-
rizasyonu geciktiren yavas (Iks) ve hizli (Ikr) iyon
kanallarindaki ;LQTS3 ise ice

NA kanalindaki (INa) fonksiyon kazancina
neden olan mutasyonlardan kaynaklanir. Aksiyon
potansiyelinde uzama QT intervalinde ve T dalga-
sinda degisikliklere yol agar (4).

LQTS tipik olarak degisken penetrasyonlu
otozomal dominant kalittim gosterir ve nadiren
sensorindral sagirlik ile iligkili resesif bir gecis
gosteren Jervell and Lange Nielsen sendromu ta-
nimlanmistir (5). Mutasyonlarin ¢ogu aileye 6z-
gidiir veya ¢ok nadirdir. LQTS lu ailerin yaklagik
%251 heniiz tanimlanmis genetik lokusa sahip
degildir. Mutasyonu tastyan kisilerin klinik olarak
etkilenme orani %25 olarak belirtilmis (5).

Klinik ve riskin belirlenmesi

Uzun QTS’unda klinik degiskendir. LQTS3de
ilk klinik sunum SCD olabilirken, LQTS1 ve
LQTS2de SCD 6ncesi senkop goriiliir (17). Klinik
belirtiler daha ¢ok yasamin ilk yillarinda ortaya
ciksada, 40 yasin tizerinde devam eden kardiyak
olay riski vardir. LQTS1, daha kisa QTc, disik
kardiyak olay orani ile iliskilidir (6). LQTS1 de
5-15 yaslarindaki erkekler ozellikle yiizme gibi
egzersiz sirasinda en yiiksek risk altinda iken
LQTS2 li kadinlar puberte déneminden sonra
daha yiiksek risk altindadir (5). LQTS2de isitsel
veya emosyonel stimulasyunlar, nokturnal olaylar
yaygindir. LQTS1de cinsiyetin riske katks1 yok-
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Tedavi

Asemptomatik ER EKG paterninin klinik et-
kileri agik degildir. SCD 6ykiisii olan tanili hasta-
larda ICD implantasyonu &nerilmektedir (3). Tki
veya daha fazla inferior/lateral derivasyonlarda
Immlik ST segment yiikselmesi ve senkop 0Oy-
kiisii, glilii bir aile 6ykiisti (agiklanamayan SCD
vakasi), yiiksek riskli bir ER EKG paterni gosteren
veya patojenik mutasyon saptanan asemptomatik
bireylerde ICD diisiiniilebilir. izole ER EKG pater-
nli asemptomatik hastalarda ICD implantasyonu
Onerilmez (3).

Izoproterenol infiizyonu, elektrik firtinasi-
n1 bastirmada yararli olabilir. ICD’ye ek kinidin
VFnin sekonder onlenmesinde kullanilabilinir.
Fosfodiesteraz III inhibitorii olan silostazoliin
ERS’ unda kinidin tedavisine direngli VF ‘yi basa-
riyla sonlandirdig: da bildirilmistir (3,69).

SONUC

Kanalopatiler kalbin elektriksel aktivitesini kont-
rol eden transmembran iyon kanallarini kodlayan
genlerdeki veya ilgili proteinlerdeki mutasyonlar-
dan kaynaklanir. Iyon kanallarindaki bu islevsel
degisiklikler aksiyon potansiyelinin zamanlamasi-
ni1 ve seklini bozar ve aritmilerin olusmasini sag-
lar. Cogunlukla geng, yapisal kalp hastaligi olma-
yan saglikli insanlar1 etkiler. Ani kardiyak o6lim
nedenlerinden biri olarak kabul edildiklerinden
tan1 ve tedavileri 6nem kazanir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital aritmi send-
romu, ani kardiyak 6liim, genetik aritmiler, iyon
kanallar
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