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El objetivo de esta publicacion es profundizar y
dar a conocer a la comunidad médica la existencia
del sindrome de QT corto (SQTC), descrito
recientemente, como una enfermedad eléctrica
primaria del corazén, asociada a un riesgo elevado
de muerte stbita por arritmias ventriculares
malignas y a episodios de fibrilacién auricular. Se
enfatiza que este cuadro se presenta de forma
general en jovenes sin enfermedad estructural
cardiaca. Las mutaciones identificadas en los genes
codificadores de la sintesis de los canales de
potasio implican una ganacia de su funcién y, por
consiguiente, un acortamiento en la duracién del
potencial de accion en el perfodo refractario
auricular y ventricular. El electrocardiograma
muestra un intervalo QT menor de 300 ms con
ondas T puntiagudas, aunque con caracter
intermitente. El diagnéstico precisa de la exclusion
de las causas fisioldgicas y extrinsecas que acortan
el intervalo QT. Se concluye que el SQTC, aunque
infrecuente, debe ser del dominio del personal
médico especializado por las implicaciones
prondsticas que reviste y que la implantacién de un
desfibrilador automatico es el tratamiento de
primera linea en los pacientes sintomaticos. Los
farmacos antiarritmicos del grupo III, en especial
la quinidina, representan otra opcién terapéutica.
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SHORT QT SYNDROME

The target of this publication is to make a dipper
view and to let know to the scientific medical
sommunity about the recently description of the
short QT syndrome as a heart primary electrical
disease, asociated to a high sudden death risk due to
malignat ventricular arrhythmias and to atrial
fibrillation episodes. It is emphasized that this
situation can be frequently found in young people,
without a structural cardiac disease. The identified
mutations in synthesis codificator genes of
potassium channels implies a profit of its function,
and therefore a reduction in the potencial action
duration and in atrial and ventricular refractory
periods. The electrocardiogram shows a QT interval
smaller than 300 ms with sharp T wave, although
with an intermittent character. The diagnosis
requires the exclusion of physiological and extrinsic
causes that make shorter the QT interval. It is
concluded that the short QT syndrome, though
unfrequent, must be widely known by the
specialized medical staff because of the prognosis
implications that it has and because the implantion
of an automatic desfibrillator constitutes first line
therapy in symptomatic patients. The a class III
antiarrhythmic drugs, specially quinidine, represent
another therapeutic option.
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Introduccién

Definicion

El sindrome de QT corto (SQTC) es una enfer-
medad eléctrica primaria del corazén de base gené-
tica, caracterizada, eléctricamente, por una dismi-
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nucién en la duracién del intervalo QT (IQT), v,
clinicamente, por la presencia de arritmias cardia-
cas y elevada asociacién a muerte stbita.

Este sindrome descrito recientemente se inicia a
edades relativamente tempranas de la vida y se aso-
cia a episodios de fibrilacién auricular y a un ries-
go elevado de muerte stibita, y muchas veces el pri-
mer sintoma es el episodio letal. Su diagndstico no
precisa de medios sofisticados, son suficientes el
electrocardiograma y la historia clinica, herramien-
tas sencillas y accesibles. Por tratarse de un fené-
meno funcional, y debido a su frecuente caracter
intermitente, no siempre se observa en los trazados
electrocardiograficos habituales y se debe buscar
en estudios Holter o en secuencias eléctricas.

Breve resefia histérica

Lo describieron por vez primera en el afio 2000
Gussak et al!, los cuales identificaron un IQT corto
en 3 miembros de una misma familia, de los cuales
uno habia presentado varios episodios de fibrila-
ci6n auricular. Pero la relacién definitiva entre el
SQTC y la muerte sabita la plantearon Gaita et al?
en el afio 2003.

En el afio siguiente, Brugada et al® describen en
individuos afectados de una misma familia la pri-
mera mutacion causante del SQTC, ubicada en el
gen codificador del componente rapido de la co-
rriente tardia rectificadora de potasio (IKr)®. Poco
tiempo después, Bellocq et al* informan en un tni-
co paciente, con IQT corto y muerte stbita aborta-
da, una mutacion en el gen que codifica el compo-
nente lento de la corriente rectificadora tardia de
potasio (IKs).

La tercera mutacién en el SQTC la identificaron
Priori et al® en el 2005, localizada en el gen KCNJ2,
causante de las corrientes de repolarizacién de po-
tasio IK1.

Bases genéticas y electrofisioldogicas

Hasta la fecha, se han ligado 3 genes al SQTC:
KCNH2, KCNQ1, KCNJ2, todos ellos codificadores
de la sintesis de canales i6nicos de K* (tabla 1).

Tabla 1. Mutaciones en el SQTC

KCNH2

Este gen expresa una proteina del canal IKr, en-
cargada de la corriente de salida rapida de K en el
inicio de la fase 3 del potencial de accién. Se han
identificado 2 mutaciones en familias no relaciona-
das. En ambas hay una sustitucién de aspargina
por lisina en el codén 588 del poro del canal.

La mutacién suprime la inactivacién del canal,
con el incremento consiguiente de la corriente neta
de salida de K*. La ganancia de funcién del canal
IKr genera un acortamiento en la duracién del po-
tencial de accion y en el periodo refractario, tanto
auricular como ventricular, lo que justifica la alta
asociacion de fibrilacién auricular y de arritmias
ventriculares en este sindrome® (fig. 1).

KCNQ1

El gen KCNQ! codifica una proteina del canal
IKs. La primera mutacién en este gen la identifica-
ron Bellocq et al* en un varén de 70 afios con fibri-
lacién ventricular e IQT corto (290 ms) posreani-
macién. De forma mads reciente, el grupo de
Brugada et al identific6 una mutacién de novo en
una recién nacida de 38 semanas con fibrilaciéon
auricular con respuesta ventricular lenta e IQT cor-
to®. Ambas mutaciones implican una ganancia de
funcién del canal IKs y, por tanto, un acortamiento
de la refracteriedad auricular y ventricular.

KCNJ2

El tercer subtipo de SQTC es producido por una
mutacién en el gen KCNJ2, el cual codifica una
proteina del canal encargada de la corriente IK1.
La mutacion se indentificé en una nifia de 5 afos y
en su padre. Ambos mostraban un IQT no excesiva-
mente corto y una onda T con una fase terminal
anormalmente rapida; su padre referfa ademas
cuadros presincopales y palpitaciones desde la
edad de 15 afos. Los efectos electrofisiolégicos del
canal mutante se traducen en una ganacia de fun-
cién de éste, con la consiguiente aceleracién de la
repolarizacién tardia y el acortamiento significati-
vo en la duracion del potencial de accién®.

Subtipos SQTC croII;ﬁ)Csli)smal Gen Herencia Cir%zlctigél(i)co Efeé:;cl)];ln el Referencia

I 7q 35-36 KCNH? IKr 1 Brugada et al®
II 11p 15.5 KCNQI IKs T Bellocq et al*
111 17q 23.1-q 24.2 KCNJ2 IK1 T Priori et al®

AD: autosémica dominante; SQTC: sindrome de QT corto.
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