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1. SANTRAUKA 

 

Paulina Stočkūnaitė. Vaikų, kuriems diagnozuotas įgimtas ilgo QT intervalo sindromas, 

klinikinės ir genetinės sąsajos LSMUL KK Vaikų ligų klinikos 2019 – 2024 metų duomenimis. 

Tyrimo tikslas. Išanalizuoti vaikų, kuriems diagnozuotas įgimtas ilgo QT intervalo sindromas, 

genetinių mutacijų ir klinikinių fenotipų sąsajas. 

Uždaviniai. 1. Įvertinti vaikų, kuriems diagnozuotas įgimtas ilgo QT intervalo sindromas, 

nustatytas genetines mutacijas. 2. Įvertinti vaikų, kuriems diagnozuotas įgimtas ilgo QT intervalo 

sindromas, klinikinius fenotipus. 3. Išsiaiškinti vaikų, kuriems diagnozuotas įgimtas ilgo QT intervalo 

sindromas, genetinių mutacijų ir klinikinių fenotipų sąsajas. 

Tyrimo dalyviai ir metodai. Tyrimo objektas – pacientų vaikų, kuriems diagnozuotas įgimtas 

ilgo QT intervalo sindromas, medicininiai duomenys. Tyrimo metodas – retrospektyvinė nuasmenintų 

duomenų analizė. 

Į stebėjimo retrospektyvinį tyrimą buvo įtraukti 17 vaikų medicininiai duomenys, kuriems buvo 

diagnozuotas ir genetiškai patvirtintas įgimtas ilgo QT intervalo sindromas. 

Rezultatai. Daugumai pacientų (94,1 %) nustatytas IQTS1 genotipas, dažniausios mutacijos – 

KCNQ1 c.477+1G>A ir KCNQ1 c.1265delA, o tik vienam pacientui – IQTS2 su KCNH2 c.526C>T 

mutacija. Dažniausiai rasti pakitimai klinikiniuose duomenyse: prailgėjęs QTc bei EKG stebėti ryškūs 

plataus pagrindo teigiami T danteliai. Klinikinių simptomų dažniausia išraiška – sinkopė. 

Išvados. Daugumai pacientų (94,1 %), nustačius IQTS1 genotipą, pastebėta, kad tam tikros 

mutacijos siejamos su ryškesniais klinikiniais simptomais ir ilgesniu QT. 
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2. SUMMARY 

 

Paulina Stočkūnaitė. Clinical and Genetic Associations in Children Diagnosed wtih 

Congenital Long QT Interval Syndrome, Based on Data from the Children’s Diseases Clinic of 

Lithuanian University of Health Sciences, from 2019 to 2024. 

Aim of the research. To analyze the relationship between genetic mutations and clinical 

phenotypes in children diagnosed with congenital long QT syndrome (LQTS). 

Objectives. 1. To evaluate the genetic mutations identified in children diagnosed with 

congenital long QT syndrome. 2. To assess the clinical phenotypes of children diagnosed with congenital 

LQTS. 3. To determine the associations between genetic mutations and clinical phenotypes in children 

diagnosed with congenital LQTS. 

Research participants and methods. The object of the study was the medical data of pediatric 

patients diagnosed with congenital long QT syndrome. The research method was a retrospective analysis 

of anonymized data. 

The retrospective observational study included medical data from 17 children with a genetically 

confirmed diagnosis of congenital long QT syndrome. 

Results. Most of the patients (94,1%) were found to have the LQTS1 genotype, with the most 

common mutations being KCNQ1 c.477+1G>A and KCNQ1 c.1265delA. Only one patient had the 

LQTS2 genotype associated with the KCNH2 c.526C>T mutation. The most frequent clinical findings 

were prolonged QTc and prominent broad–based positive T waves on ECG. Syncope was the most 

common clinical manifestation. 

Conclusions. In the majority of patients (94,1%) with the LQTS1 genotype, certain mutations 

were associated with more pronounced clinical symptoms and longer QT intervals. 

 

 

 



6 
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6. SANTRUMPOS 

 

CRISPR (angl. „Clustered Regularly Interspaced Short Palindromic Repeats“) – tai genų 

redagavimo technologija, leidžianti tiksliai modifikuoti DNR sekas. 

EKG – elektrokardiograma. 

IKD – implantuojamasis kardioverteris defibriliatorius. 

IQTS – ilgo QT intervalo sindromas. 

QTc – koreguotas QT intervalas. 

ŠSD – širdies susitraukimų dažnis. 
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7. SĄVOKOS 

 

De novo mutacijos – naujai atsiradę genomo variantai, kurie nebuvo paveldėti iš tėvų. 

Repoliarizacija – repoliarizacijos metu yra atidaromi lėtesni, įtampos reguliuojami kalio 

kanalai, kurie ir lemia membranos potencialo neigiamėjimą. 

Sinkopė – nualpimas ar sąmonės netekimas, dėl širdies ritmo sutrikimų [1]. 

Torsades de Pointes – polimorfinė skilvelinė tachikardija, širdies ritmo sutrikimas, kuris gali 

lemti staigų širdies sustojimą. 
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8. ĮVADAS 

 

Įgimtas ilgo QT intervalo sindromas (IQTS) – paveldėta, kardiomiocituose esančių jonų kanalų 

disfunkcija, kuri lemia sutrikusią repoliarizaciją ir veikimo potencialo pailgėjimą. Šis sindromas 

siejamas su grėsmingomis skilvelinėmis aritmijomis, pavyzdžiui, polimorfine skilveline tachikardija – 

Torsades de Pointes [2–6]. IQTS simptomatika dažnai pasireiškia smarkiu ir greitu širdies plakimu, 

sinkope bei traukuliais, primenančiais traukulius, būdingus epilepsijai, tačiau ilgo QT intervalo 

sindromas gali būti besimptomis ir vienintelis jo pasireiškimas – staigus širdies sustojimas [2–4, 7–9]. 

Nors tikslūs statistiniai duomenys apie IQTS paplitimą Lietuvoje nėra plačiai publikuojami, 

skirtingų autorių duomenimis, IQTS dažnis pasaulyje sudaro apie 1:2000 [3, 4, 10, 11]. Šio sindromo 

diagnozė remiasi trimis pagrindiniais elementais: prailgėjusiu širdies susitraukimų dažniui (ŠSD) 

koreguotu QT intervalu (QTc), klinikiniais ir elektrokardiografiniais požymiais, būdingais IQTS bei 

patogeninio genetinio varianto nustatymu. QTc intervalas, laikomas pagrindiniu IQTS požymiu ir yra 

svarbus aritmijų rizikos rodiklis [2, 4, 5, 12]. 

Genetinis komponentas yra labai reikšmingas IQTS veiksnys, nes sindromą sukelia mutacijos 

specifiniuose genuose, atsakinguose už širdies jonų kanalų funkciją, tokiuose kaip KCNQ1, KCNH2 ir 

SCN5A [3, 10, 12, 13]. Šios mutacijos paveikia širdies elektrinę veiklą – veikimo potencialo trukmę – 

dėl ko pailgėja QT intervalas, didinantis pavojingų aritmijų riziką [2, 4]. Genetinis įgimto ilgo QT 

intervalo sindromo paveldimumas gali būti autosominis dominantinis arba, retais atvejais, autosominis 

recesyvinis, todėl genų tyrimai yra būtini ne tik diagnozei nustatyti, bet ir siekiant apsaugoti kitus šeimos 

narius nuo staigaus širdies sustojimo, kurie gali būti rizikos grupėje [3, 5, 10, 12–14]. 

Ilgo QT intervalo sindromas yra viena pagrindinių priežasčių, sukeliančių staigią mirtį, 

ypatingai jaunesniems nei 20 metų asmenims [2]. Šiais laikais, sparčiai tobulėjant visoms medicinos 

sritims, ankstyva ligų diagnostika ir prevencinių priemonių taikymas yra siekiamybė, todėl šiuo tyrimu 

siekiama padėti suprasti ilgo QT intervalo sindromo klinikines ir genetines sąsajas vaikams. 
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9. DARBO TIKSLAS IR DARBO UŽDAVINIAI 

 

Darbo tikslas: Išanalizuoti vaikų, kuriems diagnozuotas įgimtas ilgo QT intervalo sindromas, 

genetinių mutacijų ir klinikinių fenotipų sąsajas. 

 

Darbo uždaviniai: 

1. Įvertinti vaikų, kuriems diagnozuotas įgimtas ilgo QT intervalo sindromas, nustatytas 

genetines mutacijas. 

2. Įvertinti vaikų, kuriems diagnozuotas įgimtas ilgo QT intervalo sindromas, klinikinius 

fenotipus. 

3. Išsiaiškinti vaikų, kuriems diagnozuotas įgimtas ilgo QT intervalo sindromas, genetinių 

mutacijų ir klinikinių fenotipų sąsajas. 
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10. LITERATŪROS APŽVALGA 

 

10.1. Ilgo QT intervalo sindromo apibrėžimas ir etiologija 

 

Ilgo QT intervalo sindromas – paveldimas pirminis aritmijos sindromas, pasireiškia 1 iš 2000 

sveikų gimusių naujagimių [3, 4, 10, 11]. Ši širdies jonų kanalų disfunkcija pasireiškia 

elektrokardiogramoje (EKG) kaip pailgėjęs koreguotas QT intervalas dėl uždelstos repoliarizacijos [2, 

3]. QT intervalas matuojamas nuo Q bangos pradžios iki T bangos pabaigos ir atspindi laiką, per kurį 

vyksta širdies skilvelių repoliarizacija. Normali QT trukmė priklauso nuo širdies susitraukimų dažnio 

[2, 4, 6]. 

Šios ligos etiologija yra daugialypė ir gali būti tiek įgimta (genetiškai paveldėta), tiek įgyta. 

Įgimtas IQTS dažniausiai susijęs su genetinėmis mutacijomis, o įgytas IQTS siejamas su tam tikrų 

vaistų, tokių kaip antibiotikų ar antiaritminių vaistų, vartojimu ar elektrolitų disbalansu [15, 16]. Įgyta 

sindromo forma gali išsivystyti ir dėl kitų priežasčių, pavyzdžiui: dėl nepakankamos mitybos ar 

hipotireozės. Kartais genetiniai ir išoriniai veiksniai veikia kartu, todėl didėja IQTS rizika [2, 15–17]. 

Ilgo QT intervalo sindromas dažniausiai siejamas su genetiniais veiksniais, kurie paveikia kalio, 

natrio ir kalcio jonų kanalus širdies ląstelėse [7, 11, 18]. 

Ši genetinė liga dažniausiai paveldima autosominiu dominantiniu būdu. Tai reiškia, kad 

kiekvienas IQTS nešiojantis tėvas turi 50 % tikimybę perduoti mutaciją savo vaikui [2, 10]. Iki šiol yra 

nustatytos kelios pagrindinės IQTS formos, priklausančios nuo specifinio geno mutacijos. Dažniausiai 

pasitaikančios yra IQTS1, IQTS2 ir IQTS3, kurios yra susijusios su KCNQ1, KCNH2 ir SCN5A genų 

mutacijomis [13, 19, 20]. Šios mutacijos lemia kalio ir natrio jonų kanalų funkcijos sutrikimus, kurie 

sutrikdo normalų širdies repoliarizacijos procesą [2–5, 13, 19–21]. Genetiniai tyrimai leidžia nustatyti 

ligos pobūdį, paveldimumą ir individualią riziką [10]. 

 

 

10.2. Ilgo QT sindromo klinika 

 

IQTS gali sukelti įvairius klinikinius simptomus, tarp kurių dažniausiai yra galvos svaigimas, 

alpimas – sinkopė (ypač po intensyvios fizinės veiklos ar patirto emocinio streso), širdies plakimai. 

Užsitęsus sinkopei gali pasireikšti traukuliai [22]. Esant IQTS, sinkopę sąlygoja skilvelinė tachikardija, 

vadinama Torsades de Pointes, kuri, pereidama į skilvelių virpėjimą, gali sukelti staigų širdies sustojimą 

[2, 10, 12]. Dėl simptomų ir rizikos kintamumo IQTS klinikinės apraiškos yra gana įvairios. Kai kurie 

pacientai gali gyventi be simptomų, o kiti gali patirti dažnai pasikartojančius simptomus, priklausomai 

nuo sindromo formos ir sukeliamų mutacijų [2]. 



12 

 

10.3. Ilgo QT sindromo diagnostika 

 

IQTS diagnostika prasideda nuo kruopštaus šeimos istorijos ir klinikinių simptomų vertinimo, 

EKG tyrimų bei genetinių tyrimų [2, 23]. Pagrindinis diagnostikos įrankis – EKG, kurioje stebimas QT 

intervalo prailgėjimas. Šio sindromo diagnostikai vertinamas koreguotas QT intervalas (QTc), kuris 

apskaičiuojamas pagal Bazett formulę (pav. 1). 

 

 

 

Šio rodiklio apskaičiavime naudojamas išmatuotas ŠSD. QTc intervalas priklauso nuo QT, 

kuris varijuoja priklausomai nuo ŠSD. Patologiniu QTc prailgėjimu praktikoje laikoma, kai QTc > 450 

– 470 ms. Jei QTc viršija 500 ms ribą, galima galvoti apie ilgo QT intervalo sindromą ir galimus širdies 

ritmo sutrikimus [2, 3, 6]. Įtarus IQTS atliekami papildomi tyrimai: krūvio testai, Holterio 

monitoravimas, kai kuriais atvejais – elektrofiziologiniai tyrimai [3]. Labai svarbu kruopščiai surinkti iš 

paciento, ar jo artimųjų, šeiminę kardiologinę anamnezę. Genetiniai tyrimai leidžia identifikuoti 

specifines mutacijas, patvirtinančias ligos formą ir paveldimumo riziką [10, 24]. 

Vertinant EKG, svarbu atsižvelgti ir į T dantelio morfologiją. Priklausomai nuo QT sindromo 

genotipo skiriamos trys T dantelio konfigūracijos (pav. 2). 

 

 

pav. 1 QTc apskaičiavimas pagal Bazett formulę 
(https://www.researchgate.net/figure/Using-Bazetts-formula-to-calculate-the-QTc-from-the-QT-and-R-R-intervals_fig3_323523805) 

pav. 2 T dantelio konfigūracijos 
(https://medschool.co/tests/ecg-disease-patterns/congenital-long-qt-syndrome) 
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IQTS1 genotipui būdingas ženkliai išreikštas teigiamas T dantelis, kuriam būdingas platus 

pagrindas. IQTS2 genotipui būdingas nedidelis, dažnai deformuotas dvifazis T dantelis, o IQTS3 

tipiškas smailus T dantelis bei ST segmento prailgėjimas. T dantelio formos pakitimas, kuris turi tam 

tikrą specifiškumą priklausomai nuo sindromo genotipo, leidžia patikimiau įtarti įgimtą ilgo QT 

intervalo sindromą [5, 6, 16]. Sindromo genetinio tipo nustatymas turi praktinę reikšmę, kadangi nuo to 

priklauso klinikos, gydymo ir prognozės ypatumai [10].  

Švarco kriterijus yra vienas svarbiausių diagnostinių įrankių diagnozuojant ilgo QT intervalo 

sindromą (pav. 3). Vertinama QTc intervalo trukmė, pagal amžių bei širdies susitraukimų dažnį, ir T 

dantelio morfologija. Taip pat, atsižvelgiama į klinikinius požymius, tokius kaip sinkopė, šeiminė 

anamnezė. Kuo daugiau kriterijų atitinka pacientas, tuo didesnė IQTS tikimybė. Nors Švarco kriterijus 

padeda nustatyti diagnozę, galutinės diagnozės pagrindimui, ligos rizikai apspręsti labai svarbus ir 

genetinis tyrimas [23, 24]. 
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pav. 3 Švarco kriterijus 
(https://heart.bmj.com/content/108/5/332) 
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10.4. Ilgo QT sindromo gydymo ir stebėsenos galimybės 

 

IQTS gydymas priklauso nuo simptomų sunkumo ir individualios rizikos faktorių [8, 20]. 

Pirmo pasirinkimo vaistai dažnai yra beta blokatoriai, kurie mažina širdies reakciją į fizinį krūvį ir stresą, 

tokiu būdu sumažindami alpimo ir staigios mirties riziką. Efektyviausi IQTS gydyme yra nadololis ir 

propranololis, nes jie pasižymi stipresniu poveikiu širdies repoliarizacijos procesui [20]. Metoprololis 

dažniausiai yra mažiau veiksmingas IQTS1 pacientams, todėl jo vartojimas šioje grupėje 

nerekomenduojamas [14, 20, 25–27]. 

Kai kuriems pacientams, ypač esantiems didelės rizikos grupėje (pvz.: anksčiau buvę širdies 

sustojimai ar sunkios sinkopės, nepaisant beta blokatorių vartojimo), gali būti svarstoma implantuoti 

kardioverterinį defibriliatorių (IKD), tačiau tam reikalingas detalus visų galimų rizikos veiksnių ir 

komplikacijų įvertinimas [8, 26, 28, 29]. Galimos IKD indikacijos: anamnezėje buvęs staigus širdies 

sustojimo epizodas, sunkūs klinikiniais simptomai, nepaisant gydymo beta blokatoriais, QTc intervalo 

reikšmingas pailgėjimas (>500 ms) bei šeiminė anamnezė, rodanti didelę riziką grėsmingiems skilvelių 

ritmo sutrikimams ir staigiai mirčiai [25, 26, 29]. 

Stebėsena apima reguliarų EKG monitoringą ir genetinės konsultacijos teikimą šeimos nariams 

[2, 25]. 

 

 

10.5. Sportas ir IQTS 

 

Fizinis aktyvumas, ypač intensyvus sportas, gali būti rizikos veiksnys pacientams, su nustatytu 

įgimtu IQTS, nes padidėjęs simpatinės nervų sistemos aktyvumas gali išprovokuoti jau anksčiau minėtas 

gyvybei pavojingas aritmijas. Kai kurių IQTS potipių atvejais, ypač IQTS1, aritmijos dažnai pasireiškia 

fizinio krūvio, ypač plaukimo, metu [22]. Dėl šios priežasties pacientams su IQTS ne retai 

rekomenduojama apriboti intensyvią sportinę veiklą, o kai kuriais atvejais ji visiškai draudžiama, bet vis 

dėlto individualus rizikos vertinimas, genotipo analizė ir gydymo efektyvumas išlieka esminiai 

veiksniai, apsprendžiantys tolimesnę paciento gyvenimo būdo korekciją [30]. Medicininėms 

technologijoms sparčiai žengiant į priekį, naujausi tyrimai rodo, kad tinkamai gydomi ir specialistų 

prižiūrimi pacientai gali saugiai dalyvauti kai kuriose fizinėse veiklose. Pagal 2025 m. gaires 

profesionaliai sportuojantiems atletams, su diagnozuotu IQTS, gali būti leidžiama tęsti aktyvų sportą bei 

toliau dalyvauti varžybose, jeigu jų apskaičiuotas QTc poilsio metu yra mažesnis nei 460 ms, jeigu atletai 

yra nuolat prižiūrimi specialistų ir jeigu yra kruopščiai įvertinta individuali rizika bei pacientai 

supažindinti su ligos pasunkėjimo prevencija [31]. 
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10.6. IQTS atvejų klinikinės ir genetinės analizės pavyzdžiai 

 

Klinikiniai ir genetiniai IQTS tyrimai supažindina specialistus su naujausiais duomenimis apie 

sindromo paveldimumą, simptomų daugialypiškumą ir atsaką į gydymą. Pavyzdžiui, atliktos genetinės 

analizės gali parodyti, kaip specifinės mutacijos sąveikauja su aplinkos veiksniais, įskaitant ir 

medicininius preparatus, kurie gali sukelti arba pabloginti simptomus. Atvejų analizės leidžia 

identifikuoti individualius skirtumus tarp skirtingų IQTS tipų, pavyzdžiui, IQTS1 dažniausiai sukelia 

simptomus fizinio aktyvumo metu, tuo tarpu IQTS2 – streso metu ar netikėtai sukilus garsui, o IQTS3 

būdingi širdies ritmo sutrikimai ramybės būsenoje, dažniausiai miegant. Šie, šiuo metu žinomi, fenotipai 

yra svarbūs klinikinėje praktikoje, nes padeda prognozuoti pacientų būklę ir pritaikyti atitinkamą 

gydymą [10, 12, 32]. 

 

 

10.7. Naujovės ir tyrimų kryptys 

 

Šiuolaikiniai IQTS tyrimai orientuoti į genominius metodus, kurie gali padėti tiksliau 

diagnozuoti, prognozuoti ir pritaikyti individualų gydymą konkrečiam pacientui. Naujausios tyrimų 

kryptys apima CRISPR ir kitus genų redagavimo metodus, kurie ateityje galimai leis koreguoti 

paveldimas mutacijas [3]. Kita inovatyvi sritis – dirbtinio intelekto naudojimas EKG duomenų analizei, 

siekiant greičiau ir tiksliau identifikuoti rizikos grupes. Šie tyrimai atveria naujas galimybes 

veiksmingesniam IQTS valdymui, kas ypač aktualu pacientams, turintiems didelę staigios mirties riziką 

[33]. 
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11. TYRIMO METODIKA 

 

11.1. Tyrimo planavimas 

 

1. 2024 m. balandžio 16 d. tyrimui atlikti gautas LSMU Bioetikos centro leidimas (žr. Priedas 

Nr. 1). 

2. 2024 m. gegužės 7 d. gautas leidimas atlikti mokslo tiriamąjį darbą Kauno klinikose (žr. 

Priedas Nr. 2 

3. 2024 m. gegužės 10 d. – 2025 m. kovo 31 d. buvo vykdytas retrospektyvinis tyrimas. Šiuo 

laikotarpiu buvo rinkti nuasmeninti pacientų, kuriems diagnozuotas įgimto ilgo QT intervalo sindromas, 

medicininiai duomenys, prieinami registruose, ligų istorijose, archyviniuose dokumentuose ir ligoninės 

informacinėje sistemoje – LIS. 

 

 

11.2. Tyrimo objektas 

 

Pacientų vaikų, kuriems diagnozuotas įgimtas IQTS, nuasmeninti sveikatos duomenys, 

prieinami registruose, ligų istorijose, archyviniuose dokumentuose ir ligoninės informacinėje sistemoje 

– LIS. 

 

 

11.3. Tiriamųjų atranka 

 

Pirmajame tyrimo etape iš pacientų registro buvo atrinkti 54 pacientai, su IQTS diagnoze. 

Antrojo etapo metu buvo tikrinama, ar pacientams yra atliktas genetinis tyrimas, kuris patvirtintų IQTS 

diagnozę. Šio etapo metu nustatyta, kad 20 pacientų genetinis tyrimas atliktas nebuvo, 17 pacientų 

genetinis tyrimas buvo atliktas, tačiau mutacijos, lemiančios IQTS, nerastos, o kitiems 17 pacientų 

genetinis tyrimas buvo atliktas ir mutacija, lemianti IQTS, buvo nustatyta. Galiausiai, trečiojo etapo 

metu į tyrimą buvo įtraukti 17 pacientų, kuriems buvo genetiškai patvirtintas įgimtas IQTS, duomenys 

ir išnagrinėtos pacientų ligos istorijos. 

Įtraukimo į imtį kriterijai: pacientai, kuriems diagnozuotas ir genetiškai patvirtintas įgimtas 

IQTS. Neįtraukimo į imtį kriterijai: preliminari, bet nepatvirtinta diagnozė. 

Tyrimo metu buvo vertinami nuasmeninti pacientų sveikatos duomenys, prieinami registruose, 

ligų istorijose, archyviniuose dokumentuose ir ligoninės informacinėje sistemoje – LIS, tokiu būdu buvo 

išvengta galimo asmens teisių ar orumo pažeidimo. 
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11.4. Tyrimo metodai 

 

Retrospektyvinė nuasmenintų sveikatos dokumentų analizė. 

 

 

11.5. Duomenų analizės metodai 

 

Duomenys buvo analizuoti naudojant statistinės duomenų analizės „SPSS 30.0.0.0“ ir 

Microsoft 365® kompiuterines programas. Duomenų analizė buvo vykdyta skirstant surinktus duomenis 

pagal atskirus uždavinius. Kokybiniai kintamųjų rezultatai pateikti absoliučiu skaičiumi (n) bei 

procentiniu dažniu (%). Dviejų nepriklausomų imčių ranginių kintamųjų skirstiniams palyginti taikytas 

Mann–Whitney kriterijus (kai reikšmingumo lygmuo p < 0,05, požymių skirtumas tiriamųjų grupėse 

laikytas statistiškai reikšmingu). Kokybinių kintamųjų ryšiams vertinti naudoti Pearsono Chi–kvadrato 

(χ²) ir z kriterijai (p < 0,05 laikyta reikšminga). Rezultatai pateikiami diagramose ir lentelėse. 
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12. REZULTATAI IR JŲ APTARIMAS 

 

12.1. Pacientų charakteristikos 

 

Tyrime, siekiant išanalizuoti vaikų, kuriems diagnozuotas įgimtas ilgo QT intervalo sindromas, 

genetinių mutacijų ir klinikinių fenotipų sąsajas, iš viso buvo surinkta 17 pacientų sveikatos duomenys. 

Pacientų amžius svyravo nuo 2 iki 17 metų (vidutinis amžius – 9,3 metai). Lyties pasiskirstymas rodo, 

kad tyrime beveik du trečdalius visų pacientų sudarė moteriškos lyties pacienčių duomenys (64,7 %, n 

= 11), mažesnę dalį, t. y. apie vieną trečdalį tirtų pacientų duomenų, sudarė vyriškoji lytis (35,3 %, n = 

6) (pav. 4). 

 

 

pav. 4 Pacientų lyties pasiskirstymas 

 

 

Svarbiausias pacientų duomenų įtraukimo kriterijus tyrimui buvo atliktas genetinis tyrimas, 

patvirtinantis įgimtą ilgo QT intervalo sindromą. Dauguma pacientų turėjo IQTS1 genotipą (94,1 %, n 

= 16), tuo tarpu tik vienam pacientui buvo rastas IQTS2 genotipas (5,9 %, n = 1) (pav. 5). 

Pagrindinės IQTS1 genotipe nustatytos mutacijos buvo KCNQ1 c.477+1G>A (n = 7) ir 

KCNQ1 c.1265delA (n = 6), kitos mutacijos buvo pavieniai atvejai. 

Vienam pacientui buvo patvirtintas IQTS2 genotipas, kuris buvo susijęs su KCNH2 

c.526C>T(p.Arg176Trp) mutacija. 
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Mūsų atlikto tyrimo rezultatai skiriasi nuo kitose mokslinėse studijose aprašytų genotipų 

pasiskirstymo tendencijų. Remiantis tarptautiniais duomenimis, IQTS1 genotipas paprastai sudaro apie 

30–35 %, IQTS2 – apie 25–30 %, o IQTS3 – apie 7–10 % visų įgimto IQTS atvejų, likusi dalis tenka 

retesniems genotipams (IQTS4–IQTS13). Šie duomenys rodo, kad tyrimo imtyje IQTS1 genotipo dažnis 

yra didesnis nei įprastai aprašoma literatūroje. Viena priežasčių, kuri galėjo lemti tokį neatitikimą – maža 

tiriamųjų imtis [34, 35]. 

Vertinant dažniausiai nustatytas mutacijas IQTS1 genotipe, daugiausia atvejų buvo susiję su 

KCNQ1 geno mutacijomis: c.477+1G>A (n = 7) ir c.1265delA (n = 6). Abi šios mutacijos yra 

patvirtintos kaip patogeninės, lemiančios IQTS atsiradimą [3, 10]. KCNQ1 c.477+1G>A mutacija veikia 

RNR dalijimosi procesą, kuri sukelia baltymo funkcijos praradimą. KCNQ1 c.1265delA mutacija 

sukelia rėmelio poslinkį, dėl kurio pakinta baltymo struktūra. Nors šios mutacijos nėra tarp pasaulyje 

dažniausiai aptinkamų KCNQ1 geno variantų, jų pasikartojimas tyrimo imtyje leidžia daryti prielaidą 

apie galimus lokalizuotus genetinius klasterius ar šeiminius atvejus, kurie galėjo turėti įtakos rezultatams 

[3, 12, 13, 35]. 

 

 

12.2. QTc intervalo trukmė ir klinikiniai rodikliai 

 

Vidutinis QTc intervalas buvo 465,5 ms (min. 434 ms, max. 527 ms). QTc intervalo 

pasiskirstymas pateikiamas 6 pav. Pastebėta, kad ilgesnis QTc dažniau buvo susijęs su klinikiniais 

simptomais, tokiais kaip sinkopė (p < 0,05). 

pav. 5 Genotipo pasiskirstymas tarp pacientų 
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Kaip ir daugelyje kitų tyrimų, šio tyrimo duomenys patvirtina ryšį tarp ilgesnio QTc intervalo 

ir klinikinių simptomų, tokių kaip sinkopė [14, 24, 28]. 

Goldenberg ir kitų bendraautorių atliktas tyrimas parodė, kad pacientai, kurių QTc > 500 ms, 

turėjo žymiai didesnę gyvybei pavojingų aritmijų riziką nei tie, kurių QTc buvo trumpesnis [36]. Be to, 

Schwartz ir kt. savo vykdytame tyrime pastebėjo, kad simptominių pacientų vidutinis QTc intervalas 

buvo reikšmingai ilgesnis nei asimptominių – atitinkamai 490 ms ir 460 ms [35]. Tai teigiamai koreliuoja 

su mūsų tyrime stebėta tendencija, kad ilgesnis QTc intervalas dažniau buvo susijęs su klinikiniais 

simptomais, ypač sinkope. 

Nors QTc trukmė yra svarbus rizikos veiksnys, pabrėžiama, kad ne vien trukmė, bet ir genotipas 

bei konkretūs išoriniai veiksniai, tokie kaip stresas, fizinis krūvis ar miegas, lemia aritmijų pasireiškimą. 

Dėl šios priežasties net ir vidutinio ilgio QTc (450–480 ms) turintys pacientai su didelės rizikos 

genotipais gali būti simptominiai [37]. Tai taip pat patvirtina būtinybę kiekvieną pacientą vertinti 

individualiai, atsižvelgiant į klinikinių ir genetinių tyrimų duomenis. 

 

 

12.3. Vaikų dėl ilgo QT sindromo gydymas tiriamuoju laikotarpiu 

 

Beveik pusė pacientų (47,1 %, n = 8), turinčių ilgesnį QTc intervalą, buvo gydomi beta 

blokatoriais (pav. 7). 

pav. 6 QTc intervalo pasiskirstymas 
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Nors gydymas beta blokatoriais, nustačius IQTS, yra pirmo pasirinkimo [37, 38]. Vis dėlto, vis 

tiek išlieka įvairių priežasčių, kodėl pacientai šių vaistų nevartoja. Pavyzdžiui, jeigu paciento QTc buvo 

šiek tiek pailgėjęs, t. y. daugiau nei 440 ms, bet mažiau nei 480 ms ir atvejis buvo asimptominis, tai 

gydytojas galėjo pasirinkti konservatyvią stebėjimo taktiką, neskiriant medikamentų, ypač esant IQTS1 

genotipui, kuriame rizika šiek tiek mažesnė nei IQTS2 ar IQTS3 [39]. Taip pat, yra ir tam tikrų 

kontraindikacijų beta blokatorių skyrimui, tokių kaip sunkus bronchinės astmos priepuolis, bradikardija 

ar hipotenzija. Šias galimas kontraindikacijas vertina gydantis gydytojas ir priima sprendimą dėl vaistų 

vartojimo [37]. Be to, vaistų vartojimui, dėl tam tikrų įsitikinimų, gali prieštarauti vaiko tėvai ar globėjai 

– tokie atvejai reikalauja išsamios konsultacijos su šeima ir ilgalaikės paciento stebėsenos. Priežasčių 

vaisto nevartojimui gali būti daugybė, tačiau kiekvienas atvejis yra individualus ir galutinis sprendimas 

turėtų būti priimtas remiantis gydytojo specialisto rekomendacijomis. 

Nė vienam į tyrimą įtrauktam pacientui nebuvo implantuotas IKD, o širdies sustojimas 

anamnezėje taip pat nebuvo registruotas. Šis faktas rodo, kad imtyje nebuvo aukštos rizikos pacientų, 

kuriems IKD implantacija būtų rekomenduotina. Remiantis Europos kardiologų draugijos 2022 metų 

gairėmis, IKD svarstomas pacientams, kurie jau yra patyrę širdies sustojimą arba kuriems nepavyksta 

kontroliuoti simptomų su beta blokatoriais ir/ar esant labai ilgam QTc intervalui (>550 ms), ypač esant 

paveldimam IQTS3 [40]. Kadangi nė vienas tiriamasis neturėjo širdies sustojimo anamnezėje ar labai 

ilgo QTc, IKD neskyrimas yra pagrįstas. 

 

 

 

pav. 7 Beta blokatorių vartojimas 
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12.4. Genotipo ir fenotipo sąsajos 

 

Dauguma tirtų pacientų turėjo IQTS1 genotipą (94,1 %, n = 16), dažniausiai susijusį su KCNQ1 

c.477+1G>A ir KCNQ1 c.1265delA mutacijomis. Atliekant QTc intervalo trukmės palyginimą tarp 

pacientų su skirtingomis mutacijomis, reikšmingų skirtumų nepastebėta (p > 0,05), tačiau pacientai su 

c.1265delA mutacija dažniau turėjo ilgesnį QTc (m(QTc) = 462 ms) nei su c.477+1G>A (m(QTc) = 448 

ms). 

Fenotipiškai visi pacientai, išskyrus vieną (94,1 %, n = 16), EKG tyrimuose turėjo T dantelio 

morfologiją, būdingą IQTS1 genotipui – plataus pagrindo, ženkliai išreikštą teigiamą T dantelį. 

Literatūroje taip pat teigiama, kad IQTS1, ypač susijęs su KCNQ1 genu, dažnai pasireiškia plataus T 

dantelio morfologija, o tai atitinka ir šiame tyrime nagrinėtų pacientų EKG rezultatus [29]. Tik vienam 

pacientui (5,9 % tiriamųjų) su IQTS2 genotipu EKG buvo pastebėtas nedidelis, dvifazis T dantelis, kuris 

taip pat atitiko genotipui būdingą morfologiją [5, 6]. 

Šio tyrimo metu visiems pacientam buvo stebėtas tik vienas klinikinis simptomas būdingas ilgo 

QT intervalo sindromui – sinkopė. 17,6 % (n = 3) pacientų buvo patyrę sinkopę, o 82,4 % (n = 14) jų 

šio simptomo neturėjo (pav. 8). 

 

 

pav. 8 Sinkopės pasireiškimas 
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12.5. Tiriamųjų šeiminė anamnezė ir paveldimumas 

 

Teigiama šeimos anamnezė (bent vienas šeimos narys turėjo patvirtintą IQTS arba staigų širdies 

sustojimą) buvo užfiksuota 35,3 % (n = 6) pacientų. Nors statistiškai reikšmingo ryšio tarp šeiminės 

anamnezės ir QTc trukmės nenustatyta (p > 0,05), pastebėta, kad pacientai su teigiama šeimine 

anamneze dažniau vartojo beta blokatorius ir buvo detaliau tiriami dėl galimų paveldimų mutacijų. Ši 

sąsaja atitinka užsienio mokslinės literatūros duomenis, kuriuose teigiama, kad šeimos istorija yra vienas 

svarbiausių rizikos veiksnių paveldimoms aritmijoms diagnozuoti ir valdyti [10, 24]. 

Paveldimumo analizė parodė, kad dauguma atvejų buvo heterozigotiniai paveldėjimai, o de 

novo mutacijos nenustatytos. Mūsų atlikto tyrimo duomenys patvirtina nagrinėtoje mokslinėje 

literatūroje pateiktus teiginius, kad IQTS dažniausiai paveldimas autosominiu dominantiniu būdu [13, 

20, 22]. Nepaisant to, dėl ne visuomet atlikto šeimos narių genetinio tyrimo jų buvimas negali būti 

visiškai atmestas. 

 

 

12.6. QTc trukmės ir klinikinių simptomų skirtumai tarp sportavusiųjų ir nesportavusiųjų 

 

Analizuojant QTc trukmės pasiskirstymą tarp pacientų, kurie sportavo iki diagnozės, ir tų, kurie 

nesportavo, pastebėta tendencija, kad sportavę pacientai turėjo šiek tiek ilgesnį QTc (sportavusių QTc 

m(QTc) = 466,5 ms, nesportavusių QTc m(QTc) = 463 ms). Nors statistiškai reikšmingas skirtumas 

nebuvo nustatytas (p > 0,05), rezultatai rodo, jog fizinis aktyvumas, ypač prieš diagnozę, galėjo būti 

susijęs su didesne rizika, ypač pacientams, turintiems paveldimą mutaciją. 

Tyrimo duomenimis, iki IQTS diagnozės sportavo 23,5 % (n = 4) pacientų. Nė vienam iš jų 

nebuvo pasireiškusi sinkopė ar kiti ryškūs simptomai, tačiau 3 iš 4 sportavusių pacientų turėjo QTc 

intervalą viršijantį 470 ms, o tai rodo padidintą riziką IQTS pasireiškimui – sinkopei, staigiam širdies 

sustojimui dėl grėsmingų skilvelių širdies ritmo sutrikimų. 

Pagal naujausias 2025 metų klinikines gaires, didelis fizinis aktyvumas pacientams su 

diagnozuotu IQTS ne visada privalo būti ribojamas, tačiau tokiu atveju sportininkus turi nuolat stebėti 

specialistai, kurie yra įvertinę individualią tokio paciento riziką tęsti fizinę veiklą bei supažindinę jį ir jo 

šeimos narius su informacija apie staigaus širdies sustojimo prevencijos priemones. Šios ligos atveju 

ankstyva diagnozė ir veiklos koregavimas, jeigu tai yra būtina, yra svarbūs siekiant išvengti gyvybei 

pavojingų būklių [31]. 
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13. IŠVADOS 

 

1. Įvertinus surinktus duomenis, 94,1 % pacientų buvo nustatytas IQTS1 genotipas, o 

dažniausios mutacijos buvo KCNQ1 c.477+1G>A ir KCNQ1 c.1265delA. Tik vienam pacientui buvo 

rastas IQTS2 genotipas, susijęs su KCNH2 c.526C>T(p.Arg176Trp) mutacija. 

2. Vertinant vaikų, kuriems diagnozuotas įgimto ilgo QT intervalo sindromas, klinikinius 

fenotipus buvo rasta, kad QTc trukmė daugeliui atvejų viršija 440 ms, QT intervalas svyravo nuo 320 

iki 420 ms, vidutinis širdies susitraukimų dažnis 77 k/min., 94,1 % pacientų EKG tyrime vyravo plataus 

pagrindo, stipriai teigiamai išreikštas T dantelis. Klinikiniai simptomai pasireiškė tik sinkope. 

3. Tyrimo metu siekta nustatyti genetinių mutacijų ir klinikinių fenotipų sąsajas. Pastebėta, 

kad IQTS1 genotipui būdinga KCNQ1 c.477+1G>A mutacija dažnai pasireiškė lengvesniu fenotipu, be 

Torsades de Pointes, sinkopių ar kitų sunkių epizodų, o rėmelio poslinkio tipo mutacijos (pavyzdžiui, 

c.1265delA) dažniau buvo susijusios su ilgesniu QT bei sinkopėmis. 
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14. PRAKTINĖS REKOMENDACIJOS 

 

1. Jeigu patvirtintas IQTS šeimos nariui, rekomenduojame atlikti genetinius tyrimus ir 

kitiems šeimos nariams. 

2. Diagnozavus IQTS sportuojančiam vaikui, rekomenduojame aptarti tolesnes jo galimybes 

sportuoti, dalyvauti varžybose bei suteikti informacijos dėl saugumo ir staigaus širdies sustojimo 

prevencijos priemonių. 

3. Jeigu šeimoje jauno amžiaus asmenims buvo įvykusi staigi mirtis ir/arba jeigu pacientui 

įvyko sinkopė, pagal klinikinius simptomus nebūdinga ortostatinei – vazovagalinei sinkopei, visiems 

vaikams, nepriklausomai nuo amžiaus, rekomenduojame atlikti EKG tyrimą bei įvertinti QT ir QTc 

intervalą. Esant šio intervalo prailgėjimui – taip pat rekomenduojame atlikti išsamius genetinius tyrimus 

dėl genų, lemiančių QT ir QTc prailgėjimą, mutacijų. 
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