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1. Resum  

 

La síndrome de QT llarg (SQTL) és una malaltia arritmogènica caracteritzada per la 

presència d’un interval QT prolongat en l’electrocardiograma (ECG). L’SQTL s’associa 

amb la mort sobtada juvenil i és una de les causes més importants de mort sobtada del 

lactant (MSL), és a dir, la mort d’un nen el primer any de vida, amb autòpsia normal. 

L’SQTL és genètica; per tant, altres membres de la família podrien ser portadors de les 

mateixes variants genètiques patogèniques i amb risc de mort sobtada. La identificació 

precoç d’aquests individus és essencial per adoptar teràpies de protecció i prevenir la 

mort sobtada. Per prevenir l’MSL, els últims anys hi ha hagut un important impuls 

d’alguns experts de la comunitat científica cap a la implantació d’un programa de 

cribratge dels nadons mitjançant electrocardiograma, per a la detecció d’aquesta 

anormalitat. No obstant això, no tots els experts hi estan d’acord i hi ha una important 

controvèrsia pel que fa a la utilitat clínica i cost-efectivitat d’aquest enfocament. Per 

aprofundir en aquest tema es proposa un projecte basat en la realització d’un cribratge 

electrocardiogràfic de nadons per identificar prolongació anormal de l’interval QT. Això 

es farà de forma prospectiva i consecutiva. La identificació d’una prolongació de 

l’interval QT serà seguit per l’avaluació familiar i d’una anàlisi genètica integral en el 

pacient i en els familiars per tal d’identificar una variant causal potencial associada 

amb la malaltia. Els resultats d’aquest treball ens donaran una resposta pel que fa a la 

utilitat del cribratge neonatal electrocardiogràfic en la detecció d’aquesta malaltia letal i 

la prevalença de la malaltia genètica. Finalment, aquest treball establirà les bases per a 

la valoració sobre si és necessària una política d’implementació del cribratge 

electrocardiogràfic obligatori en el nounat. 

 

 

2. Resultats obtinguts  

 

En el nostre estudi es van incloure un total de 396 nounats. Es va fer almenys un 

electrocardiograma (ECG) durant les primeres 48 hores de vida a cada nounat. A nivell 

global, un 46,80% dels nadons analitzats eren de gènere masculí. Es van identificar 24 

nounats (6,06%) mostrant QTc >450 ms i <470 ms. Tots van normalitzar el valor QTc 

durant els primers 6 mesos de seguiment. Hi va haver 8 casos addicionals (2,02%) que 

presentaven una QTc >470 ms, no normalitzat en cap d’ells durant el seguiment. La 

mare d’un d’aquests casos va patir episodis anteriors d’avortament i 3 casos van 
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mostrar antecedents familiars de mort sobtada arritmogènica. Es va identificar almenys 

una variant rara com a causa potencial de la síndrome de QT llarg en 5 casos (62,5%). 

A l’avaluació familiar es va identificar un 36,6% dels parents afectats clínicament i 

portadors de la mateixa alteració genètica familiar identificada en el nounat respectiu. 

En conclusió, el nostre estudi va identificar un 2,02% dels nadons que mostraven un 

interval de QT maligne associat a un alt risc de mort sobtada. L’avaluació clínica i 

l’anàlisi genètica dels familiars permeten una identificació precoç dels membres de la 

família en situació de risc. La implementació de l’avaluació mitjançant l’ús de l’ECG en 

els protocols pediàtrics rutinaris és un procés senzill, no invasiu i de baix cost que 

ajuda a prevenir la mort sobtada en els nounats i en els seus parents. 

 

 

3. Rellevància i possibles implicacions futures  

 

Les patologies arritmogèniques causants de mort sobtada cardíaca solen ser a causa 

d’alteracions genètiques patogèniques i, per tant, heretables. Això implica que en les 

famílies dels nadons afectats pot haver-hi altres membres portadors del mateix defecte 

genètic i, per tant, amb risc de patir la malaltia. De vegades la primera manifestació de 

la patologia pot ser la pròpia mort sobtada, o sigui que individus asimptomàtics poden 

patir un episodi letal sense cap avis previ. Implementar l’ús de l’ECG en nounats pot 

identificar precoçment aquests individus de risc, tot permetent adoptar mesures 

terapèutiques preventives personalitzades que redueixin el risc d’arrítmia maligna i 

mort sobtada. 
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