
SÍNDROME DO QT LONGO (SQTL)

PRINCIPAIS GENES
RELACIONADOS³
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SCN5A
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KCNJ2
KCNE1

KCNJ5
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SCN4B

INDICAÇÃO DO ESTUDO GENÉTICO (IA)¹

Probando com fenótipo de SQTL.
Familiar de primeiro grau, após estudo genético do probando.

IMPLICAÇÕES CLÍNICAS DO TESTE GENÉTICO¹

Confirmar um diagnóstico no probando.
Rastrear e aconselhar familiares para diagnóstico precoce da
doença.
Identificar pacientes de alto risco arrítmico, de acordo com a
variante patogênica encontrada em conjunto com a duração do
QTc.
Estabelecer tratamento gene-guiado: na SQTL1 (gene KCNQ1),
por exemplo, o uso de beta bloqueador de ação central é
altamente eficaz e simpatectomia pode ser benéfica, enquanto
na SQTL3 (gene SCN5A) a medicação mais eficaz é a mexiletina.
Identitificar variantes raras, como SCN5A E1784K, com fenótipo
misto de síndrome de QT longo tipo 3, doença de sistema de
condução e SBr1.
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Rendimento do teste genético é 70%

Score de Schwartz ≥ 3,5.
Presença de mutação patogênica em genes associados à
SQTL. QT corrigido (QTc) ≥ 480 ms em ECGs repetidos.
QTc 460-479 associado a síncope inexplicada.

Para maiores informações, consulte: www.crediblemeds.org

Excluir causas secundárias de prolongamento do QT como
hipocalemia, hipomagnesemia, uso de medicações que prolongam a
repolarização, como alguns antibióticos, antieméticos, etc.

CRITÉRIO DIAGNÓSTICO2 (Qualquer um dos critérios)

QTc > 480 ms

Score de
Schwartz

A SQTL congênita é uma canalopatia geneticamente determinada, caracterizada
pelo prolongamento do intervalo QT, na ausência de causas secundárias,
geralmente associado a anormalidades na morfologia da onda T.¹
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