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Os Desfibriladores na Sindrome de Jervell e Lange-Nielsen

Defibrillators in Jervell-Lange Nielsen Syndrome
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Introducao

A sindrome de Jervel e Lange-Nielsen (SJLN) é uma
doenca geneticamente determinada, caracterizada por
surdez congénita, intervalo QT longo e alta letalidade devido
aos episoddios de taquicardia ventricular polimérfica do tipo
torsade de pointes (TDP) que ocorrem precocemente na
infancia'? . Assim como nas outras formas de sindrome do
QT longo congénito, o implante do desfibrilador automético
é indicado nos pacientes que ja apresentaram parada
cardiaca ou naqueles com sincopes recorrentes apesar do
uso de betabloqueadores. Entretanto, a experiéncia clinica
com criangas com SJLN submetidas a implante de CDI
(cardioversor-desfibrilador implantavel) é limitada.

O objetivo deste relato é descrever a evolugao clinica de dois
pacientes, um menino de 3 anos e uma menina de 17 anos,
com diagnésticos de SJLN, submetidas a implantes de CDI.

Caso 1

Paciente MAT, 3 anos, sexo masculino, com surdez
congénita, histéria de sincopes recorrentes desde o
primeiro ano de vida, muitas com convulsées e cianose.
Os pais relacionavam as crises com estresse fisico, medo,
emocao e raiva. Apresentava distrbio de comportamento,
com agitagdo e agressividade. Avaliagdo neurolégica,
eletroencefalograma e TC de cranio foram normais, sendo
diagnosticado inicialmente, de forma errénea, como
“distarbio psicolégico e tomada de choro” (hold breath
spells). Apés encaminhamento para servigo cardiolégico,
foi feito o diagndstico da SJLN pela histéria clinica e
eletrocardiograma, que revelava ritmo sinusal e intervalo
QTc prolongado (630 ms). O Holter de 24 horas nao
detectou arritmias ventriculares e confirmou o intervalo
QT longo. O ecocardiograma bidimensional era normal.
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Foi iniciado tratamento com metoprolol até a dose
de 50 mg/dia. Nao apresentava bradicardia nos exames,
mesmo ap6s medicagdo. Foi fornecida orientagao
familiar, com apoio psicolégico e pedagégico. O paciente
apresentava crises de broncoespasmo severo por asma
brénquica, ocasido em que se suspendia a medicagao.
Devido as sincopes recorrentes, foi realizada simpatectomia
cervicotordcica esquerda. A evolugao inicial foi satisfatéria,
com evidéncia da denervagao simpatica pela anisocoria
(miose esquerda), discreta ptose palpebral esquerda
e aquecimento do membro superior esquerdo (em
comparagao ao direito). Entretanto, durante um teste de
estresse psicolégico (a chegada de um grupo de médicos
no quarto para simular coleta de sangue), realizado
trés dias ap6s a simpatectomia, a crianga apresentou
episédio de fibrilagdo ventricular, necessitando de
reanimacao cardiopulmonar e desfibrilagao elétrica. Apos
esse evento, foi submetida a implante de desfibrilador
interno automadtico, realizado sem intercorréncias, por
via epicardica, com gerador unicameral posicionado no
abdome inferior e mantido o tratamento com metoprolol.

Durante os 13 meses seguintes, ocorreram 105 choques
apropriados; o Gltimo evento ocorreu apds 4 meses sem
choques, quando apresentou quadro de infecgao respiratéria
e broncoespasmo, que motivou a suspensao abrupta do
metoprolol. Dois dias apés, apresentou “tempestade
arritmica”, com sequéncia de 48 choques apropriados no
mesmo dia. Foi levado para a emergéncia, onde apresentou
parada cardiaca, necessitando de reanimagao e desfibrilagao
externa devido a bateria esgotada. O paciente foi entubado
e sedado, mas apresentou 6bito no mesmo dia, 8 horas apds
o inicio do quadro.

Caso 2

FMS, 17 anos, com surdez congénita, histérico de sincopes
desde os 3 anos de idade, algumas convulsivas. Era hipertensa
e portadora de insuficiéncia renal cronica desde a infancia,
em inicio de didlise recente. ECG com ritmo sinusal, QTcB
(Bazzet) 633 ms e QTcH (Hodges) 571 ms, ECGs com
alternancia de onda T e periodos de QT muito aberrante.
O ecocardiograma mostrava disfungao ventricular esquerda
moderada. Foi submetida a implante de cardiodesfibrilador
interno automatico em julho de 2010, devido a refratariedade
ao uso de betabloqueador. Apresentou tempestade arritmica
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em janeiro de 2011, com 122 episédios de TV polimérfica
e FV, revertidas com choques apropriados. Estava em uso de
carvedilol e lasix. Nova tempestade arritmica ocorreu apds
6 meses, mesmo em uso de altas doses de carvedilol, na
vigéncia de hipocalemia leve, sendo internada novamente e
trocado o carvedilol pelo metoprolol, com boa evolugdo até
0 momento (6 meses depois).

Discussao

A sindrome de Jervell e Lange-Nielsen representa um
subgrupo de extrema gravidade dentro das variantes
genéticas da sindrome do QT longo. Ela decorre de uma
mutacdo nos genes KCNQ1 ou KCNE1, que codificam
o canal idnico de potassio (lks), sendo autossdmica
recessiva. Seu tratamento costuma ser objeto de grande
discussao pelos graves e intimeros episddios de taquicardia
ventricular, que sdo em geral insuficientemente tratados
com betabloqueadores e simpatectomia, tendo os mesmos
elevada mortalidade®“. A estratificagdo de risco pode ser
realizada com teste genético (caro e pouco acessivel),
idade de inicio das sincopes (pior quanto mais precoce),
sexo (masculino com evolugdo mais desfavoravel), sintomas
na apresentacdo do quadro (parada cardiaca) e grau de
prolongamento do intervalo QT (>500 ms). A terapia com
os desfibriladores internos impde-se como terapéutica
adicional, entretanto pouco se conhece da evolugao
desses pacientes quando implantado o CDI*¢. No presente
trabalho, apresentamos dois casos, ambos com crises de
tempestades arritmicas refratarias e prolongadas.

No primeiro caso, fatal, o paciente era asmatico, mesmo
assim mantinha-se em uso de betabloqueador seletivo, pois
houve insucesso da simpatectomia esquerda. Apresentou crise
de tempestade arritmica durante episédio de broncoespasmo
quando foi suspenso o uso do betabloqueador. Essa crianga
ja havia apresentado inimeros outros episédios de choques
efetivos, ndo sincopais, mesmo com doses efetivas de
betabloqueador, tendo inclusive mudado espontaneamente
seu comportamento, pois atribufa os choques a esforgos e
mau comportamento.

No segundo caso, nao fatal, a paciente era portadora
também de miocardiopatia dilatada hipertensiva, insuficiéncia
renal dialitica, com CDI implantado por prevengao secundaria,
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apresentando episddio prolongado de tempestade arritmica
por TP e FV, tratados efetivamente pelo dispositivo, na primeira,
justificada pelo uso de baixas doses de betabloqueador e, na
segunda, devido a hipocalemia. Nessa paciente, programa-se
a realizagao da simpatectomia.

Conclusao

Os desfibriladores internos automaticos representam
opgoes terapéuticas na sindrome do QT longo congénito,
em especial em subgrupos de alto risco e na faléncia do uso
de betabloqueadores. Na SJLN, parece ser uma associagao
salvadora devido a extrema gravidade, entretanto complicada
pela alta incidéncia de tempestades arritmicas, necessitando
de miiltiplos choques. Como se trata de doenga muito rara, a
avaliacdo de estratégias terapéuticas ¢ dificil de ser realizada,
inclusive do impacto na sobrevida, considerando que muitos
episddios de torsades sao autolimitados.
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