INDICACAO DO ESTUDO GENETICO (IA)'

IMPLICACOES CLINICAS DO TESTE GENETICO!

@

SINDROME DO QT LONGO (SQTL)

A SQTL congénita é uma canalopatia geneticamente determinada, caracterizada
pelo prolongamento do intervalo QT, na auséncia de causas secundarias,
geralmente associado a anormalidades na morfologia da onda T.*

CRITERIO DIAGNOSTICO? (Qualquer um dos critérios)

Score de Schwartz = 3,5.

Presenca de mutacdo patogénica em genes associados a
SQTL. QT corrigido (QTc) = 480 ms em ECGs repetidos.
QTc 460-479 associado a sincope inexplicada.

Excluir causas secunddrias de prolongamento do QT como

hipocalemia, hipomagnesemia, uso de medicagdes que prolongam a
repolarizagdo, como alguns antibidticos, antieméticos, etc.

Para maiores informagoes, consulte: www.crediblemeds.org

Probando com fendtipo de SQTL.
Familiar de primeiro grau, apds estudo genético do probando.

Rendimento do teste genético é 70%

Confirmar um diagndstico no probando.

Rastrear e aconselhar familiares para diagndstico precoce da
doencga.

Identificar pacientes de alto risco arritmico, de acordo com a
variante patogénica encontrada em conjunto com a duragéo do
QTc.

Estabelecer tratamento gene-guiado: na SQTL1 (gene KCNQ1),
por exemplo, o uso de beta bloqueador de agdo central é
altamente eficaz e simpatectomia pode ser benéfica, enquanto

na SQTL3 (gene SCN5A) a medicacido mais eficaz é a mexiletina.

Identitificar variantes raras, como SCN5A E1784K, com fendétipo
misto de sindrome de QT longo tipo 3, doenca de sistema de

conducdo e SBrl.
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