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Nouvelle mutation dans le syndrome du QT long type 2
chez patiente traitée pour épilepsie

Abstract:

Femme de 32 ans traitée pour épilepsie en raison de syncopes
récidivantes. Une torsade de pointe lors d’une chirurgie permet de
diagnostiquer un syndrome du QT long congénital de type 2. La mutation
causale p.Asp102fs (=c.304delG) du gene KCNH2, a ’état hétérozygote,
n’a jamais décrite dans la littérature. Sous traitement béta-bloquant, elle
n’a pas récidivé de syncope.

Mots clés: mutation gene KCNH2, syndrome du QT long type 2,
épilepsie.

Cas Clinique:

Jeune femme de 32 ans, sans facteur de
risque personnel, diagnostiquée épileptique depuis
2005. Diagnostic posé devant plusieurs malaises avec
perte de connaissance précédés de brefs prodromes
(palpitations et flou visuel notamment) survenant
tous dans un contexte de stress, notamment réveils
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Introduction d’un traitement par béta

nocturnes. Dans sa famille on retrouve deux grands
oncles paternels victimes de mort subite agés de
moins de 40 ans. Un traitement par Lamotrigine est
instauré puis stoppé au bout de 2 ans devant un désir
de grossesse (Pas de récidive syncopale). A la suite
d’un nouveau malaise identique aux précédents elle va
bénéficier d’une cimentoplastie pour tassement
vertébral. Lors de linduction anesthésique elle va
présenter une torsade de pointes puis fibrillation
ventriculaire et arrét cardio respiratoire. Réduction
spontanée apres massage cardiaque externe, puis
transfert en unités de soins intensifs cardiologique.
L’ECG montre un QT allongé a 590 ms évocateur
d’un LQT?2 (Fig. 1).
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bloquant type Nadolol, 160 mg/j. Absence de
récidives syncopales sous traitement béta bloquant.
La dernicre épreuve d’effort, maximale retrouve
quelques extrasystoles ventriculaire monomorphes
isolées, sans trouble du rythme ventriculaire soutenu.
Le QT reste allongé mais non modifié durant I’effort.

L’enquéte génétique révele la mutation
pAp102fs  dans le gene KCNH2, a [Iétat
hétérozygote. L’enquéte familiale a permis de
diagnostiquer un syndrome du QT long chez la fille
de la patiente.

Cette observation illustre bien la difficulté
diagnostique des LQT. De nombreux patients
présentant des LQT ont d’abord étaient étiquetés
épileptiques [1], le terrain et la présentation clinique
de ces deux pathologies étant proches.
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Fig. 1: ’ECG montre un QT allongé a 590 ms évocateur d’un LQT2.

Conclusion:

La réalisation d'un ECG doit donc faire
partie du bilan neurologique initial dans le cadre d’une
suspicion d’épilepsie. Une consultation spécialisée
cardiologique doit étre réalisée en cas de doute
diagnostic persistant.

En effet le non diagnostic d’arythmie
cardiaque chez ces patients jeunes entraine une sur
mortalité évidente en Iabsence du traitement
spécialisé indiqué.
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