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1. Resumen

El sindrome de QT largo (SQTL) es una enfermedad arritmogénica caracterizada por la
presencia de un intervalo QT prolongado en el electrocardiograma (ECG). El SQTL se
asocia con la muerte subita cardiaca en jovenes y es una de las causas mas
importantes del sindrome de muerte subita infantil (Sudden Infant Death Syndrome,
SIDS); este sindrome supone el fallecimiento repentino de un nifio durante su primer
ano de vida, mostrando una autopsia normal. El SQTL es de origen genético; por lo
tanto, otros miembros de la familia podrian ser portadores de las mismas variantes
genéticas patégenas y estar en riesgo de muerte subita. La identificacidn precoz de
estos individuos es esencial para adoptar terapias protectoras y prevenir la muerte
subita. Por lo tanto, para prevenir SIDS, en los ultimos afos ha habido un impulso
importante por parte de la comunidad cientifica hacia la implantacién de un programa
de deteccion de anormalidades en el ECG de recién nacidos. Sin embargo, no hay pleno
acuerdo y existe una controversia importante respecto al valor clinico y la rentabilidad
de este enfoque. Con el fin de arrojar algo de luz sobre el tema, es propone un analisis
exhaustivo mediante la realizacién de un ECG a los recién nacidos para identificar la
prolongacion anormal del intervalo QT. Se realizara de forma prospectiva y
consecutiva. La identificacién de una prolongacion del intervalo QT sera seguida por
una evaluacion familiar y un analisis genético integral, tanto en el recién nacido como
en sus familiares para identificar una posible variante causal asociada a la enfermedad.
Los resultados del presente trabajo proporcionaran una respuesta respecto al valor del
uso del ECG neonatal en la deteccidon de esta enfermedad letal, asi como la prevalencia
de la enfermedad. Finalmente, este trabajo sentara las bases sobre la necesidad de
implementar el cribado electrocardiografico en los protocolos de evaluacion del recién

nacido.

2. Resultados obtenidos

En nuestro estudio se incluyeron un total de 396 recién nacidos. Se realizé al menos un
electrocardiograma (ECG) durante las primeras 48 horas de vida en cada recién nacido.
A nivel global, un 46,80% de los bebés analizados eran de género masculino. Se
identificaron 24 recién nacidos (6,06%) mostrando QTc >450 ms y <470 ms. Todos

normalizaron el valor QTc durante los primeros 6 meses de seguimiento. Hubo 8 casos



adicionales (2,02%) que presentaban una QTc >470 ms, no normalizado en ninguno
de ellos durante el seguimiento. La madre de uno de estos casos sufridé episodios
anteriores de aborto y 3 casos mostraron antecedentes familiares de muerte subita
arritmogénica. Se identificd al menos una variante rara como causa potencial del
sindrome de QT largo en 5 casos (62,5%). En la evaluacion familiar se identificd un
36,6% de los parientes afectados clinicamente y portadores de la misma alteracion
genética familiar identificada en el recién nacido respectivo. En conclusion, nuestro
estudio identificé un 2,02% de los bebés que mostraban un intervalo de QT maligno
asociado a un alto riesgo de muerte subita. La evaluacion clinica y el analisis genético
de los familiares permiten una identificacion precoz de los miembros de la familia en
situacion de riesgo. La implementacion de la evaluacidon mediante el uso del ECG en los
protocolos pediadtricos rutinarios es un proceso sencillo, no invasivo y de bajo coste que

ayuda a prevenir la muerte subita en los recién nacidos y en sus parientes.

2. Relevancia y posibles implicaciones futuras

Las patologias arritmogénicas causantes de muerte subita cardiaca suelen ser debidas
a alteraciones genéticas patogénicas y, por tanto, heredables. Esto implica que en las
familias de los bebés afectados puede haber otros miembros portadores de los mismos
defectos genéticos y, por tanto, con riesgo de padecer la enfermedad. En ocasiones la
primera manifestacion de la patologia puede ser la propia muerte subita, incluso en
individuos asintomaticos, o sea que pueden sufrir un episodio letal sin previo aviso.
Implementar el uso del ECG en recién nacidos puede identificar precozmente estos
individuos de riesgo y asi permitir adoptar medidas terapéuticas preventivas

personalizadas que reduzcan el riesgo de arritmia maligna y muerte subita.
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