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Syndrom dlouhého QT intervalu 

Geneticky podmíněné arytmogenní onemocnění 
charakterizované prodloužením repolarizační fáze komor. 

Autosomálně dominantní dědičnost 
 (varianty asociované se senzorineurální hluchotou - autosomálně recesivní) 

 



Dosud známé typy LQT sydromu: 

Spears, Gollob 2014 

LQT16       CALM3          Calmodulin-3                                                           Zvýšení funkce ICaL                                                     <1 



Geny ve vztahu k akčnímu potenciálu   
způsobující LQT syndrom 

Giudicessi, Ackerman 2013 



Pacienti 
Důvod kardiologického vyšetření: 



Pacienti: 
Klinická charakteristika: 

Celkový počet pacientů 36 

Věkový průměr  10 let (3 dny - 18 let) 

Muži/ženy 20/16   

Průměrný QTc interval 510 ms (400 – 720 ms) 

Horní hranice QTc intervalu (v ms, korigováno podle Bazettovy 
formule). Podle Goldenberg I., et al., JCE 2006 

1 – 15let počet pacientů DKC FN Motol se 
syndromem dlouhého QT intervalu 

Normální       < 440 2 pacienti (5%) 

Hraniční    440 - 460 3 pacientů (8%) 

Prodloužený       > 460 31 pacientů (86%) 

Terapie: 

Betablokátory 36/36    

 

ICD 

8/36  

Adekvátní 

výboje 

 4/8  

→ Pacienti DKC od r. 2000 s fenotypickou dg. LQTS, dokončeno genetické vyšetření 



NGS -„kardio – panel“ 

228 genů 

Metody genetického vyšetření: 



Výsledky : molekulárně - genetického vyšetření 
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MUTACE NENALEZENA 17% 

SNTA1 (LQT12) 3% 

KCNJ2 (LQT7) 5% 

SCN5A (LQT3)  11% 

KCNQ1+KCNH2 3% 

KCNH2 (LQT2) 19% 

KCNQ1 (LQT1) 42% 

Varianty 4. a 5.skupiny  

pravděpodobně patogenní  

a patogenní varianty 



NGS - vysoký záchyt mutací u pediatrických pacientů  
s fenotypem  LQT syndromu - 83% 

 

Závěry: 

Nejčastěji mutovaný gen u dětí KCNQ1 (LQT1) – 42% 
 

Genotypizace pacientů se syndromem LQT -
individualizovaná péče pro pacienty i jejich rodinné 
příslušníky 
 

Kardiogenetické vyšetření u příbuzných 1. stupně  
 



Děkuji za pozornost 
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