
Konjenital uzun QT sendromu (LQTS), fiziksel
veya emosyonel stress sonucu oluşan kardiyak ar-
rest ya da senkop atağına, EKG'de uzun QT inter-
valinin eşlik ettiği bir hastalıktır. Vakaların %50'si
familyal, %50'si de sporadiktir. Otozomal dominant
geçiş gösteren formu Romano-Ward sendromu
(RWS), konjenital sağırlık ile assosiye olan ve oto-
zomal resesif geçiş gösteren formu Jervell Lange-
Nielsen sendromu (JLN)olarak tanımlanır (1).

Burada işitme problemi ile polikliniğe getirilen
ve JLN sendromu tanısı alan bir vaka takdim
edilmiştir.

Vaka Takdimi
36/2 yaşındaki kız hasta işitmesinin olmaması

ve konuşamama nedeniyle polikliniğe getirildi.

Hastanın özgeçmişinde özellik yoktu. Soygeçmi-
şinde annenin iki erkek, babanın da bir erkek bir kız
kardeşinin 1-2 yaşlar arasında aniden öldükleri
öğrenildi. Fizik muayenesi normal olarak değer-
lendirildi. Rutin kan sayımı, idrar ve biyokimyasal
tetkikleri normal sınırlar içerisinde idi. Đşitme testi
ile orta derecede sensörinöral işitme kaybı tespit
edilen hastada buna eşlik eden klinik tablolar
araştırıldığında, EKG'sinde QTcmax: 459 msn,
QTcmin: 394 msn, QTcd: 65msn olarak bulundu
(Şekil 1). Doppler ekokardiyografisi normal idi.
Aile taramasında anne QTcmax: 456 msn, QTcmin:
431msn, baba QTcmax: 455 msn, QTcmin: 405
msn olarak tespit edildi. Jervell Lange-Nielsen
sendromu tanısı alan hasta asemptomatik olmasına
rağmen sağırlığı nedeniyle yüksek risk kabul edi-
lerek beta-bloker profilaksisine alındı.

Tartışma
LQTS'u konjenital ve edinsel olmak üzere,

1/10.000-1/15.000 arasında değişen insidansda
görülür. Konjenital formda, sensörinöral işitme
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Özet
Jervell Lange-Nielsen sendromu, uzun QT sendromunun

familyal formu olup QT intervalinde uzama, sensörinöral
işitme kaybı ve otozomal resesif geçişle karakterizedir. Nadir
görülmesi nedeniyle, sağırlık şikayeti olan ve Jervell Lange-
Nielsen sendromu tanısı alan  36/12 yaşında kız hasta  sunul-
muştur.
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Summary
Jervell Lange-Nielsen syndrome is a familial form of

long QT syndrome. It is characterized by prolongation of QT
interval, sensorineural deafness, and autosomal-recessive in-
heritance. Because of the rarity we report a 36/12 year old fe-
male patient with the complaint of deafness diagnosed as
Jervell Lange-Nielsen syndrome.
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kaybı da tespit edilmişse JLN sendromu olarak
isimlendirilir. Doğuştan sağırlığı olan çocuklarda
yapılan taramalarda LQTS'u prevalansı %0.21
olarak belirlenmiştir. Ülkemizde yapılan 3 ayrı
çalışmada doğuştan sağır olan 150 çocuğun iki-
sinde, 350 çocuğun ikisinde ve 132 çocuğun
beşinde LQTS'u saptanmıştır (2-5). Son senelerde
moleküler biyolojideki gelişmelerin sonucu olarak,
hem JLN hem de RWS'da genetik geçişin hetero-
jenite gösterdiği bildirilmektedir. Konjenital olan
iki formun ayırımında da genetik geçişten çok
işitme kaybının olup olmaması kriter olarak kul-
lanılmaktadır (2). 

LQTS'nun iki kardinal belirtisini senkop atak-
ları ve EKG anormallikleri oluşturur. Senkop atak-
larının nedeni polimorfik ventriküler taşikardi olan
torsades de pointes'tir. Senkop atakları karakteristik
olarak korku veya fiziksel aktivite gibi sempatik
aktivede ani artış sonucu oluşur. Tedavi almayan
hastalarda senkop atakları tekrarlamakta ve ölümle
sonuçlanmaktadır. Hastaların çoğunluğu adolesan
dönemde semptomatik olurken, nadir de olsa has-
tamızın anne ve babasının iki kardeşinde olduğu
gibi ani bebek ölümü sendromu ile süt çocukluğu
döneminde kaybedilebilir (6,7). 

LQTS'unda tanı, klinik ve elektrokardiyografik
kriterlere dayanılarak konmaktadır. Tipik vakalarda
tanı koymakta hiçbir zorluk yoktur. Ancak sınırda
vakalarda tanı koymakta sıkıntı yaşanabilir. Bu zor-
luk nedeniyle 1993 yılında Schwartz ve arkadaşları
(8) tarafından LQTS'u tanı kriterleri geliştirilmiştir.
Hastamız, Schwartz kriterlerine göre değer-
lendirildiğinde belirgin LQTS olan aile bireyleri,
aile üyelerinde 30 yaş altı ani açıklanamayan
kardiyak ölüm hikayesi, konjenital sağırlık, 3 de-
rivasyonda T dalga çentiklenmesi, QTc'nin 450msn
üzerinde seyretmesi ile 5 puan toplayarak LQTS'u
olma ihtimali yüksek gruba girmiştir. 

Son yıllarda LQTS'nun moleküler biyolojisi
konusunda çok büyük ilerlemeler kaydedilmiş ve
LQTS'de, hastalıktan sorumlu ilk belirlenen gen,
1991'de Keating ve arkadaşları tarafından 11.kro-
mozomda gösterilmiştir (11p15.5, LQT1 loküsü)
(9). Kalpteki iyon kanallarının mutasyonlar ne-
deniyle gelişen disfonksiyonu, kardiyak aksiyon
potansiyelinde repolarizasyon ve QT aralığının
uzamasına yol açmaktadır. Günümüze kadar potas-
yum ve sodyum kanallarını kodlayan KVLQT1,
HERG, SCN5A ve KCNE1 genlerinde otuzbeş ayrı

Şekil 1. Hastanın elektrokardiografisi.
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mutasyon tanımlanmıştır (2). Kardiyak potasyum
kanallarını kodlayan genin aynı zamanda iç kulak-
taki K kanallarını da kodladığı farelerde gösteril-
miştir. Đç kulaktaki fonksiyonel K kanalı kaybının,
endolenf yapımında azalmaya ve böylelikle sağır-
lığa yol açtığı ileri sürülmektedir (10).

Semptomatik hastalarda ilk tedavi seçeneğini
beta-blokerler oluşturur. Propranolol, en yaygın
kullanılan ilaçtır, ikinci en sık kullanılan ilaç
Nadolol'dur. Beta-bloker ile %80 hastada başarı
sağlanırken semptomatik olmaya devam eden
hastalarda sol kardiyak sempatik denervasyon
(SKSD) önerilmektedir. Atrioventriküler blok veya
pause bağımlı aritmi olduğu zaman ise beta-bloker
tedaviye adjuvan olarak pace-maker kullanılabilir
(4,10-13). Semptomatik olan hastalarda bu şekilde
bir tedavi protokolü izlenirken asemptomatiklerde
profilaktik tedavi tartışmalıdır. Bazı araştırmacılar
bu vakaların hangisinin ilerde semptomatik olacağı
bilinmediğinden, hepsine; diğerleri ise hastamızda
olduğu gibi yüksek risk grubundakilere (Tablo 1)
tedavi başlanmasını önermektedirler (2,10).

Sonuç olarak bu vaka nedeniyle, sensörinöral
işitme kaybı nedenleri araştırılırken LQTS'un kon-
jenital formunun da düşünülmesi gerektiği, LQTS
tanısı alan vakaların da genelde geç dönemde
semptom vermelerine rağmen yakın takiplerinin
yapılması gereği ve hasta asemptomatik bile olsa
yüksek risk faktörlerinden birini bulunduruyorsa
profilaksinin başlanması gerekliliği vurgulanmak
istenmiştir.
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Tablo 1. Asemptomatik hastalardaki yüksek risk
faktörleri
-konjenital sağırlık
-kardeşlerde ani ölüm hikayesi
-dökümante T dalga alternansı
-QTc>600msn olması
-neonatal dönem
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