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Resumen:

Introduccioén: El sindrome de QT largo (SQTL) es un trastorno cardiaco caracterizado por la prolongacién
del intervalo QT en el electrocardiograma (ECG). Este alargamiento del QT se ha asociado con un mayor
riesgo de desarrollar arritmias potencialmente mortales.

Objetivo: El objetivo principal de este reporte es resaltar la importancia del diagndstico temprano y las
variables a considerar para decidir la participacion deportiva, asi como presentar el manejo de estos casos.

Metodologia: Reporte del caso de una mujer de 17 afios con diagndstico de SQTL1 mediante
electrocardiograma de reposo (ECG), con una prueba genética confirmatoria. La estratificacion de riesgo
mediante el score de Schwartz la clasific6 como una paciente de bajo riesgo.

Discusion y conclusion: Los resultados del caso presentado muestran que, a pesar del estado asintomatico
de la paciente y el tratamiento con beta bloqueadores, existen preocupaciones acerca de su participacion en
deportes de alto rendimiento. La discusion se enfoca en la complejidad de la toma de decisiones en pacientes
con SQTL1, especialmente en el contexto del alto rendimiento deportivo, en este sentido es fundamental
considerar la evaluacion individualizada, incluyendo el estudio de factores genéticos, la evaluacion de la
adherencia y la respuesta al tratamiento médico, y la implementacion de protocolos de emergencia y
obtencién de dispositivos de reanimacion que nos permitan actuar en caso de ser necesario. En base a lo
anterior, es fundamental una toma de decisiones compartida entre el paciente, su familia y el médico, asi
como la aplicacion de recomendaciones generales, como la evaluacion clinica exhaustiva y continua de los
deportistas.

Palabras clave: Sindrome de QT largo, muerte subita cardiaca, cardiologia deportiva, arritmia, deportistas,
alto rendimiento.

1. Introduccion

El sindrome de QT largo (SQTL) es un trastorno de la repolarizacion miocardica caracterizado
por un intervalo QT prolongado en el electrocardiograma (ECG). Fue descrito por primera vez por
Anton Jervell y Fred Lange-Nielsen en el afio 1957 (1). Este sindrome esta relacionado con un
mayor riesgo de arritmias como la taquicardia ventricular polimorfa (TV) y la torsade de pointes,
la cual puede tener consecuencias fatales para los portadores, presentando una tasa anual de muerte
stbita de entre el 0,33% al 0,90% en pacientes sin tratamiento (2).

Este sindrome puede manifestarse como una condicién congénita o adquirida. La variante adquirida
esta relacionada con ciertos tratamientos farmacoldgicos, mientras que la variante congénita se
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asocia con mutaciones monogénicas, siendo sus variantes SQTL tipo 1,2y 3 (SQTL1, SQTL2y
SQTL3) los subtipos mas frecuentes.

En la poblacion general, la prevalencia se estima en aproximadamente 1 por cada 2500 individuos,
esta cifra se eleva a 1 por cada 250 en la poblacion de deportistas de élite (3). El diagndstico de esta
afeccion se realiza de manera predominante en la poblacién infantojuvenil, con una edad media de
deteccion a los 14 afios (4).

En general el intervalo QT tiene una mayor duracion en poblacién deportista, debido a la
disminucién de la frecuencia cardiaca como respuesta al entrenamiento, mientras que el QT
corregido (QTc) en deportistas en general se encuentra en el limite superior de los rangos de
normalidad (5-7).

La préactica de deporte se considera un riesgo para las personas portadoras esta patologia, por lo que
el diagndstico temprano y correcto, junto a la estratificacion de riesgo adecuada es fundamental en
el manejo de estos pacientes. Ademas, cabe destacar que aproximadamente entre el 10% y el 40%
de los pacientes con este diagnostico, no presentan un intervalo QT largo en reposo (8), por lo que
hace atin mas complejo su diagnéstico y por tanto su manejo.

Presentamos este caso para resaltar la importancia de la deteccion temprana y la toma de decisiones
médicas en pacientes jovenes con SQTL1 que desean participar en deportes competitivos.

2. Reporte de caso

Mujer de 17 afos, jugadora de fatbol de categoria juvenil, se presentd para evaluacién médica
antes de posible incorporacion a club de fatbol profesional. La paciente tenia el antecedente de un
diagnostico genético de SQTL1.

En la anamnesis la paciente refiere haber sido diagnosticada hace 5 afios mediante un ECG de
reposo rutinario al intentar ingresar a otro club de fatbol. En ese momento se encontraba
asintomatica y los estudios complementarios, incluyendo ecocardiograma transtoracico, holter de
ritmo y prueba de esfuerzo no mostraron alteraciones significativas. Con estos resultados, se deriva
a cardiodlogo, quien solicita un estudio genético para dar el pase cardiolégico para realizar deporte
de alto rendimiento. Dicho estudio reveld una mutacion probablemente patogénica en el intron 10
del gen KCNQ1 junto a una mutacidn de significado incierto en AKAP9. Ademas, se identifico un
familiar de primer grado con hallazgos compatibles con SQTL1 en el estudio genético familiar.

Al momento de la evaluacion actual, la jugadora refiere no haber presentado ningun sintoma desde
el momento de su diagnostico, tanto en reposo como durante el ejercicio, pero con uso diario de
beta bloqueadores indicado por su cardiélogo. En el examen fisico la frecuencia cardiaca y la
presién arterial estaban en rango de normalidad, examen cardiopulmonar sin hallazgos patolégicos,
pulsos periféricos presentes y simétricos. No se observé ingurgitacién yugular ni estigmas de
sindrome de Marfan.

En el ECG inicial (figura 1), realizado con el uso de beta blogueador, se evidenci6 ritmo sinusal
con frecuencia cardiaca de 52 latidos por minuto. La duracién del intervalo QT fue de 454 ms, y el
intervalo QTc, calculado mediante la formula de Bazzet (9), fue de 422 ms. En un segundo ECG
(figura 2), realizado sin el uso de beta bloqueador, se evidenci6 ritmo sinusal con frecuencia
cardiaca de 48 latidos por minuto. EI QT fue de 500 ms y un QTc de 442 ms.

La estratificacion de riesgo, segun el score de Schwartz (10), catalogd a la paciente
momentaneamente como de bajo riesgo, debido a la presencia de un familiar de primer grado con
SQTL1 confirmado (1 punto). Sin embargo, se recomendd una nueva prueba de esfuerzo para
evaluar el comportamiento del intervalo QT durante la recuperacién. A pesar de esta recomendacion
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en el proceso de toma de decisiones compartido, por parte del club se acordé no inscribir a la
jugadora a nivel profesional por el potencial riesgo de arritmias ventriculares durante el ejercicio
intenso que se asocia al deporte de alto rendimiento.
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Figura 1. Electrocardiograma inicial con uso de beta bloqueo. Ritmo sinusal, frecuencia cardiaca de 52 latidos por minuto,
QT de 454 ms y QTc de 422 ms segun Bazzet. Trazado a 25 mm/seg 10 mm/mV
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Figura 2. Electrocardiograma sin uso de beta bloqueo. Ritmo sinusal, frecuencia cardiaca de 48 latidos por minuto, QT
de 500 ms y QTc de 442 ms segun Bazzet. Trazado a 25 mm/seg 10 mm/mV

3. Discusion

Se presenta un caso de una mujer de 17 afios, jugadora de fatbol de categoria juvenil con el
diagnostico de SQTLI. Dentro de sus antecedentes destaca una mutacién probablemente patogénica
en el intron 10 del gen KCNQL1 junto a una mutacion de significado incierto en AKAP9. La paciente
se encuentra asintomatica tanto en reposo como al realizar ejercicio con tratamiento de beta
bloqueadores. En las guias actuales se recomienda el inicio de beta bloqueo para todos los pacientes
diagnosticados con SQTL, ya sean asintomaticos y presenten un QTc > 470 ms, o pacientes
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sintomaticos con sincopes y/o arritmias (11). EI ECG sin el uso de su tratamiento destaca, ritmo
sinusal con frecuencia cardiaca de 48 latidos por minuto. EI QT fue de 500 ms y un QTc de 442 ms.
En este caso, a pesar de estar categorizada como de bajo riesgo, el club determind no inscribir a la
jugadora a la préctica de futbol a nivel profesional por el potencial riesgo de presentar arritmias

ventriculares durante el ejercicio intenso.

Se debe considerar que el ejercicio es el desencadenante mas importante de arritmias, siendo en un
68% el desencadenante principal en pacientes con SQTL1, lo que es incluso mayor que en los
pacientes con SQTL2-3 (4). Es por esto que la toma de decisiones en estos pacientes es bastante
compleja, ya que la estratificacién de riesgo no es facil de determinar, en especial en el alto
rendimiento. Considerando lo anterior, la identificacion del genotipo, cumple un rol relevante al

momento de sugerir al paciente su permanencia o retiro del deporte (12).

Es importante destacar que el SQTL1 ha demostrado tener una respuesta favorable a un manejo
adecuado (13-14). Spears et al (15) describieron que en deportistas diagnosticados con SQTL, no
se reportaron eventos letales relacionados con el deporte en los que recibieron un correcto manejo
de la enfermedad, el Gnico caso que experiment6 un evento relacionado con el deporte, se atribuyd

a la falta de adherencia a su tratamiento.

Las recomendaciones existentes para la practica deportiva en pacientes con diagnostico de SQTL
suelen ser bastante restrictivas debido a su asociacion con arritmias potencialmente mortales. Por
ejemplo, la Sociedad Europea de Cardiologia recomendd inicialmente que todos los pacientes con
diagnostico de SQTL no participaran en ningin deporte (16). A pesar de que no existen estudios
prospectivos de alta calidad que orienten la decisién sobre la participacion en deportes en este tipo
de pacientes (17), las recomendaciones actuales demuestran que, si en estos pacientes se realiza una
correcta evaluacion inicial, una estratificacion de riesgo adecuada y un tratamiento ajustado a la
condicién, se puede lograr un retorno deportivo seguro de pacientes con SQTL1 (18). En este
sentido, la toma de decisiones compartida entre el paciente, su familia, y el médico tratante, junto
con ciertas recomendaciones generales, como son la evaluacion clinica exhaustiva con un
especialista en arritmias, evitar la participacion en deportes competitivos en pacientes sintomaticos
hasta notificar a los familiares, definir un plan de manejo y permanecer asintomaticos durante al
menos 3 meses después del inicio de la terapia, tomar medidas de prevencién como evitar el uso de
medicamentos que prolonguen el QT, mantener una correcta hidratacion y reposicion de
electrolitos, gestionar la hipertermia y contar con un desfibrilador externo automatico personal,
ademas de considerar un plan de accion frente a emergencias, podrian ser factores cruciales al tomar
una decision con respecto al retorno al deporte con un bajo riesgo de complicaciones (17-19).

4. Conclusiones

En este reporte de caso, quisimos destacar las dificultades existentes al momento de enfrentar
a una paciente joven con diagndstico de SQTL1 y realizar la recomendacion respecto a la
participacion deportiva de alto rendimiento. En este caso en particular, pese a ser categorizada como
una paciente de bajo riesgo en base a su puntuacion segun el score de Schwartz (10), la presencia
de las mutaciones genéticas anteriormente descritas y el potencial desencadenante de arritmias
durante el ejercicio se plantean como desafios significativos para la seguridad de la practica

deportiva.

La evaluacion de estos pacientes de manera individualizada, que incluye el estudio de factores
genéticos, la respuesta y la adherencia al tratamiento médico, junto a la adecuada implementacién
de las medidas preventivas, son clave en la determinacion de la participacion deportiva de este tipo
de pacientes. De hecho, en este paciente se debe considerar que, no estaria indicado el uso de beta

bloqueadores, por lo que debiese indicarse su suspension.
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En este proceso es fundamental la toma de decisiones compartidas entre el paciente, su familia, y
el equipo médico, junto con la disponibilidad de dispositivos de reanimacion, como desfibriladores
externos automaticos y la presencia de protocolos de emergencia, los cuales juegan un papel critico
en la gestion y resolucion definitiva de estos casos, ya que nos permitira que el paciente pueda
realizar deporte de alto rendimiento, sin aumentar los riesgos de presentar arritmias potencialmente
letales, en comparacion a la poblacion general.

En resumen, este caso resalta la importancia de una evaluacion exhaustiva y la consideracion de
multiples factores en la toma de decisiones para pacientes jovenes con SQTL1 que aspiran a
practicar deportes de alto nivel. La seguridad del paciente sigue siendo la maxima prioridad, y la
individualizacidon de la atencidn es esencial para lograr un equilibrio adecuado entre la participacién
deportiva y la prevencidn de eventos arritmicos potencialmente letales. Destacamos el hecho de que
los resultados de las investigaciones recientes relacionadas con esta enfermedad han permitido
flexibilizar las recomendaciones anteriores, permitiendo a estos pacientes realizar deporte de alto
rendimiento de manera segura.
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