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1. Introduction

Le syndrome du QT long (SQTL) se caractérise par une anomalie de la repolarisation
ventriculaire (allongement de lintervalle QTc) sur lélectrocardiogramme en 12
dérivations, exposant les patients qui en sont atteints a un risque significatif de
syncope ou de mort subite du a des troubles du rythme ventriculaire graves a
type de torsade de pointes ou de fibrillation ventriculaire. Lexercice physique ou
le stress émotionnel sont des facteurs declenchants fréequents de ces syncopes
ou morts subites. Ila également été rapporte des stimulations sonores a lorigine
des accidents cardiologiques. La prévalence est de 1/2 500 a 1/5 000 haissances.
ILsagit dune « canalopathie » en rapport avec une mutation dans lun des génes
intervenants dans le fonctionnement de canaux ioniques. A lheure actuelle,
16 geénes codants principalement pour des canalopathies cardiaques ont été
identifies. La majorité des anomalies génetiques (> 85%) sont identifiees dans
trois genes : KCNQ1 (LQT1), KCNH2 (QTL2) et SCN5A (QTL3). La transmission de
ce syndrome est de type autosomique dominant, avec nécessité dorganiser la
surveillance familiale pour permettre une prise en charge précoce.

2. Critéres diagnostiques

Le diagnostic de SQTL repose essentiellement sur la mesure de lintervalle QTc
(QT corrige) qui est allonge. Un systéme de score a ete etabli, prenant en compte
des parameétres ECG et cliniques personnels et familiaux.

Données ECG Points

A-QTC
480 ms 3
460-479 ms 2
450-459 ms (masculin) 1

B - QTc 480 ms a la 4 minute de recupération du test deffort 1

C - Torsade de pointes 2
D - Alternance onde T 1
E - T double bosse dans 3 dérivations 1

F - Bradycardie/age 0.5




Historique clinique Points

A - Syncope
Avec stress 2
Sans stress 1
B - Surdite congénitale 0.5

Antécédents familiaux

A - Membres de la famille avec SQTL 1

‘ B - MS 30 ans chez les apparentés 1°" degre ‘ 0.5 ‘

SCORE

1 point : faible probabilité de SQTL
1.5 a 3 points : probabilité intermédiaire de SQTL
>3 points : probabilité élevée

1. Le SQTL est diagnostique :
En présence d'un score de risque >3 en labsence dune cause secondaire
a lallongement du QT et/ou
En présence dune mutation pathogene dans un des genes du SQTL
quelle que soit la valeur du QTc, ou
En présence d'un QTc 2 480 ms sur l[ECG 12 dérivations et en labsence
d'une cause secondaire dallongement du QT.

2. Le SQTL peut étre diagnostique en presence dun QTC 2 460 ms sur 'ECG
12 dérivations chez un patient ayant présenté une syncope inexpliquée en
labsence de cause secondaire a lallongement du QT et en labsence d'une
mutation pathogéne.

3. Bilant du patient

3.1 Electrocardiogramme

Lélectrocardiogramme en 12 dérivations, si possible enregistré a 50 mm/sec.
permet de mesurer de lintervalle QTc (formule de Bazett : QT corrigé (en ms) =
QT (en ms) / YRR (en sec) ou RR représente lintervalle entre deux QRS).



En cas darythmie sinusale marquée, il convient de faire la moyenne des trois
valeurs de QTc consecultifs. Il convient de préter attention aux anomalies de
morphologies de londe T qui peut avoir une large base (type LQT1), un faible
voltage avec aspect en double bosse (type LQT2) ou étre retardée avec un
segment ST plat (type LQT3). La mesure de lintervalle QTc couché/debout
permet parfois de mettre en évidence un intervalle QTc allongeé.

Mesure de ’intervalle QT

LOT 2



3.2 Epreuve d'effort

Epreuve deffort : mesure de lintervalle QTc a la 4° minute de récupération sur
un trace non comprime. Un allongement de la durée de QTc > 480 ms est un
element diagnostic fort. Un intervalle QTc 2 460ms est en faveur dun SQTL dans
le contexte d'un bilan familial.

3.3 Holter

Holter : mesure de lintervalle QT a 60/mn ; morphologie de londe T ; ESV (rares) ;
allongement de lintervalle QTc (QTc < 500ms) et déformation onde T en pause post
ESV ou aux frequences lentes, absence de raccourcissement lors des phases les
plus rapides.

3.4 Echocardiographie

Léchocardiographie confirme la normalité des structures cardiaques.

3.5 Test pharmacologique

Test pharmacologique : perfusions dadrénaline : utile en cas dallongement limite
de lintervalle QTc (< 460ms). Permet de mettre en eévidence un allongement de
QTc diagnostique ou des anomalies de morphologies de londe T.

3.6 Bilan génétique

Bilan génétique : analyse des trois principaux géenes impliques dans le SQTL
(KCNQ1 : QTL1 ; KCNH2 : QTL2 ; SCN5A : QTL3). Nécessite une consultation de
cardiogenétique avec préelevements realises dans lun des Centres de référence ou
lun des Centres de compétence. Les delais de réponse sont longs (plusieurs mois)
et labsence de mutation dans lun des 3 génes nélimine pas le diagnostic de SQTL.

3.7 Dosage de la kaliémie

3.8 Les étiologies rares

Syndrome de Jervell-Lange - Nielsen. Il sagit de lassociation d'une surdité
congeénitale de perception profonde associée a un allongement de lintervalle
QTc. Cette forme tres rare, diagnostiquéee dans lenfance le plus souvent, repond
a un mode de transmission recessif. Les patients ont deux mutations dans les
genes KCNQ1 (+++) ou KCNE2. Il sagit d'une forme grave, associée a un mauvais
pronostic. Il est important de faire un bilan familial car les deux parents sont
porteurs chacun dune mutation KCNQ1 ou KCNE2, et possiblement les freres
et sceurs.
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4. Prise en charge thérapeutique

4.1 Stratification du risque

Sans béta-bloquant (BB), le risque daccident rythmique grave dépend du
sexe, de lage, du QTc et de la forme genetique (type ou mutation). Avec un
traitement BB, le risque est clairement diminué (risque de mort subite 10 fois
moindre). Limplantation dun défibrillateur automatique implantable n'est pas
recommandée en prevention primaire.

5. Traitement

5.1 Traitement béta-bloquants

Recommande pour tous les patients avec un diagnostic clinique de SQTL (I, B).
Pris en considération pour les patients avec un diagnostic genétique quelle que
soit la valeur de QTc (lla, B).



5.2 Défibrillateur automatique implantable

Le DAl est recommandeé en cas de mort subite recupéree (I, B). Il est préconise
en cas de syncope ou salves ventriculaires sous béta-bloquants (lla, B).

5.3 Dénervation sympathique cardiaque

Elle peut étre proposée en cas de contre-indication aux BB et au défibrillateur
chez les patients symptomatiques ou en cas de récidives frequentes darythmies
sous BB chez les patients implantés.

5.4 Contre-indication aux médicaments allongeant lintervalle QT

(www.crediblemeds.org)

5.5 Sports de compétition

Ils sont contre-indiqués. Avis dun centre spécialisé au cas par cas.

Sports de loisirs autorisés sous réserve dabsence de symptdmes, de niveau deffort
modeére et de contréle du traitement BB a lépreuve deffort (FC max < 150/mn).
Lautorisation pour les sports aquatiques reste délicate dans la cadre du SQTL
de type 1. De méme, lévitement des situations de stress sonore est a discuter
pour les SQTL de type 2. La prévention des désordres métaboliques (hypoK) est
nécessaire dans tous les cas.

6. Modalités de surveillance des patients

6.1 Les enfants

Consultation de cardiologie et ECG:1a 2/an.
Holter: 1/an. Il permet de surveiller :

- le béta-blocage : FC a 60/mn.

- lexistence d'ESV.

- la durée du QTc.

Epreuve deffort : 1/an - Fc max. <70 % FMT.

6.2 Les adultes

Consultation de cardiologie et ECG: 1/an.
Holter : tous les 12 a 18 mois.
Epreuve deffort : en fonction du contexte clinique.



7. Conseil génétique

ILdoit étre effectué au sein d'une equipe pluridisciplinaire (Centre de référence,
Centre de compeétence). ILcomporte une information sur lorigine génétique de
la maladie et ses consequences, abordant les raisons de la surveillance familiale
(voir section suivante) et lintegration du test génetique.

Lanalyse de screening des trois génes principaux impliqués dans le SQTL
(KCNQ1, KCNH2 et SCN5A), est recommandée chez tous les patients pour
lesquels il existe une forte suspicion de SQTL sans autre cause dallongement
de QT. Une anomalie genétique est identifiee chez ~50 % des cas index. Le
test genétique negatif chez le cas index n'exclut alors pas le diagnostic ni son
origine génétique.

La recherche ciblée de mutation est recommandée chez tous les apparentes
au sein d'une famille avec syndrome de QT long et mutation identifiee,
des la naissance. En cas didentification de la mutation familiale, un suivi
cardiologique specifique est recommandé avec un ECG 1/an (cf. Modalités
de suivi). Il conviendra de remettre au patient la liste des medicaments
contre-indiqués (crediblemeds.org) et de préciser les contours d'une pratique
sportive restreinte.

Lanalyse genétique de screening peut étre envisagée chez un patient
asymptomatique en cas dallongement de lintervalle QTc (> 460 ms chez
lenfant et > 480 ms chez ladulte) méme si les critéres diagnostiques ne
sont pas remplis.



8. Surveillance cardiologique de la famille

Expliquer au patient la nécessite legale dinformer (lui-méme ou via le meédecin
apres autorisation ecrite) les membres de sa famille (parents, fratrie et descendance)
de lexistence du syndrome du QT long. IL sagit dune affection répondant a une
transmission autosomique dominante. Le risque de transmission est de 50% a
chaque grossesse, quel que soit le sexe.

Bilan cardiaque préconisé chez les apparentés au 1°' degré

ECG

Holter simple chez tous les patients, dés la naissance

+/- Epreuve deffort avec mesure de QTc a la 4° mn de récupération
+/- Tests pharmacologiques

Ce bilan est recommandé deés la naissance (ECG et Holter pour les nouveaux-nes).
ILest a renouveler 2 ans apres en cas de 1" bilan cardiaque normal et en labsence
de données génétiques. Dans le cas de mutation identifiee, le patient sera suivi tous
les 6 a 12 mois pour les enfants et tous les 12 a 18 mois pour les adultes (ECG, Holter).

9. Les spécificités de la femme

Contraception orale : autorisée.

Grossesse : pas de contre-indication. Maternité niveau Il maximum.

Traitement par béta-bloquants a poursuivre pendant toute la grossesse,
y compris au décours de la grossesse. Prévoir une consultation avec le
cardiologue vers le 6° mois, avec un enregistrement Holter.

Echocardiographie foetale conseillée vers le 6° mois de grossesse (arythmie
foetale).

Accouchement par voie basse possible avec consultation danesthésie
informative au prealable.

Cas particulier dune grossesse pour les formes LQT2 et LQT3 : risque de
troubles de conduction in utero ou néonataux : accouchement préconisée

proche d'un centre de cardiologie pediatrique. (Maternite niveau lll.)



10. Coordonnées utiles

Le site internet de la Filiére Cardiogen - www.filiere-cardiogen.fr comporte
diverses informations ou documents, dont les coordonnées des centres experts
en France.

Le Centre National de Ressources Psychologiques - vous pouvez contacter une
psychologue de la Filiere Cardiogen pour toutes questions sur laccompagnement
psychologique ou conseils dorientation par mail a ladresse :
psy.cardiogen.psl@aphp fr

Les sites des associations de patients :
- AMRYC - www.amryc.org
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La Filiéere Nationale de Santé Maladies Rares CARDIOGEN
regroupe tous les acteurs de la prise en charge des
maladies cardiaques héréditaires ou rares.

Ces missions sont :
Q Ameéliorer la prise en charge des patients

Développer la recherche

Développer la formation et linformation

806

Dans le cadre de lamelioration de la prise en charge des patients, la filiere a
pour objectif, entre autres, de diffuser aupres de la communautée cardiologique
les bonnes pratiques de prise en charge des maladies cardiaques héreditaires
ou rares, fondeées sur les recommandations internationales existantes et sur lavis
dexperts de la filiere. Cest pourquoi un programme de documents « consensus
dexperts » a ete defini au sein de la filiere.
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