Zespot Andersen-Tawil (ang. Andersen-Tawil
Syndrome, ATS)
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Opis choroby *

Definicja

Arare disorder characterized by periodic muscle paralysis, prolongation of the QT interval
with a variety of ventricular arrhythmias (leading to predisposition to sudden cardiac death)
and characteristic physical features: short stature, scoliosis, low-set ears, hypertelorism,
broad nasal root, micrognathia, clinodactyly, brachydactyly and syndactyly.
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Klasyfikacja Synonimy
Choroba Andersen syndrome
LQT7
Okresowe porazenie kardiodysrytmiczne
Andersena
Zespo6t Andersena
Zespo6t Andersena i Tawila
Zespot dtugiego QT typu 7
LQT7
Long QT syndrome type 7
okresowy paraliz wrazliwy na potas z arytmig
serca
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=37553

Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Zespot Andersen-Tawil (ang. Andersen-Tawil Syndrome, ATS)

Synonimy: zespot dtugiego QT typu 7, LQT7, okresowe porazenie kardiodysrytmiczne
Andersena, zespot Andersena, okresowy paraliz wrazliwy na potas z arytmia serca

OMIM: 170390
ORPHA kod: 37553

ICD-10: G72.3

Definicja choroby

Zespot Andersen-Tawil nalezy do ultrarzadkich kanatopatii miesni szkieletowych i
serca. Jest zwigzany z mutacja w genie kodujacym kanat potasowy KCNJ2. U pacjentow
obserwujemy triade objawow: epizody przejSciowego ostabienia migesni konczyn tzw.
porazenia okresowego, zaburzenia rytmu serca oraz szczegolne cechy budowy, czyli
dysmorfie. Nie u wszystkich wystapia wszystkie z trzech powyzszych objawow. Aby
postawic rozpoznanie ATS konieczne jest wspotwystepowanie minimum dwaoch.
Szczegolng uwage nalezy zwrocic na potencjalnie grozne zaburzenia rytmu serca; u
czesci chorych wymagaja one wszczepienia kardiowertera-defibrylatora jako prewencji
pierwotne;j.

Etiologia. Podtoze genetyczne. Sposob dziedziczenia

Choroba spowodowana jest mutacja w genie kodujacym kanaty potasowe. U okoto 60%
chorych stwierdza sie mutacje w genie KCNJ2 Kir2.1. NajczesSciej dziedziczenie
autosomalne dominujace ze zroznicowana penetracja cechy. U mezczyzn czesciej
obserwuje sie epizody porazenia okresowego, zas u kobiet czesSciej stwierdza sie
zaburzenia kardiologiczne (zaburzenia rytmu serca).




Epidemiologia

ATS jest choroba ultrarzadka. Chorobowosc¢ szacuje sie na 1: 1 000 000.

Opis kliniczny

U chorych z zespotem Andersen-Tawil obserwujemy triade objawow: porazenie
okresowe, zaburzenia rytmu serca oraz dysmorfig. Porazenia okresowe moga by¢ (u tej
samej osoby) hypo-, hyper- lub normokalemiczne. Zwykle trwaja od kilku godzin do
kilku a nawet kilkunastu dni. Przy wielokrotnie nawracajacych epizodach porazenia
okresowego mozliwe jest wystepowanie ostabienia migsni takze w okresie
miedzynapadowym.

Dysmorfia, czyli pewne cechy budowy stwierdzane u chorych z ATS to najczesciej nisko
osadzone uszy, szeroko osadzone oczy, mata trojkatna zuchwa, klindaktylie,
syndaktylie.

Zaburzenia rytmu i przewodzenia serca moga przybierac rozna postac, od niestatego
wydtuzenia odstepu QT w zapisie ekg, po zaburzenia komorowe pod postacia bigeminii,
trigeminii, a nawet czestoskurcz komorowy typu torsade de pointes. Objawami
powyzszych arytmii moga byc zastabniecia, a nawet nagte zatrzymanie krazenia.

Diagnostyka

Juz w badaniu przedmiotowym mozemy stwierdzi¢ cechy dysmorfii. W badaniach
laboratoryjnych oznaczamy poziom potasu we krwi (optymalnie w trakcie trwania
epizodu porazenia okresowego). Badanie elektroneurograficzne tzw. dtugi test
wysitkowy (test McManis) wykazuje

charakterystyczny spadek amplitudy odpowiedzi mieSniowej po wysitku. EKG oraz
monitorowanie EKG metod3 Holter pozwalaja stwierdzic zaburzenia rytmu serca i
przewodzenia. Konieczne jest objecie opieka kardiologiczna, okresowa kontrola Holter
ekg, monitorowanie skutecznosci leczenia. Badanie genetyczne pozwala na
stwierdzenie patogennych mutacji w genie kanatu potasowego.

Ze wzgledu na ryzyko groznych zaburzen rytmu serca konieczne jest objecie opieka
kardiologiczng wszystkich chorych w rodzinie pacjenta.




Leczenie

Leczenie zalezy od potrzeb pacjenta, w zaleznosci od objawow, stanu klinicznego.
Stosujemy m.in. acetazolamid, leki antyarytmiczne, suplementacje potasu (w przypadku
porazen hypokalemicznych). U czesci pacjentow konieczne moze byc wszczepienie
stymulatora lub stymulatora-kardiowertera w celu zapobiegania potencjalnie groznym
zaburzeniom rytmu serca.

UWAGA! Nalezy unikac lekow wydtuzajacych odstep QT z uwagi na ryzyko groznych
zaburzen rytmu serca. Aktualizowana lista dostepna na stronie
https://crediblemeds.org/ (wymagana rejestracja).

Szczepienia ochronne

Brak przeciwwskazan do szczepien ochronnych.

Zalecenia szczegolne

Konieczna jest stata opieka kardiologiczna i okresowa kontrola, a takze badanie
cztonkow rodziny jako osob z grupy ryzyka.

Rokowanie

Przy odpowiedniej opiece, przede wszystkim kardiologicznej, oczekiwana dtugosc zycia
wydaje sie nie powinna odbiegac od populacyjne;j.

Organizacje pacjenckie

https:/ [ periodicparalysis.org/
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Osrodki eksperckie
Poradnie Genetyczne
Osrodki eksperckie chorob rzadkich

Poradnie i oddziaty kardiologiczne i neurologiczne
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Zawarte informacje maja charakter ogolny. Decyzje dotyczace metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczacy pacjenta, w sposob dostosowany indywidualnie
do aktualnych potrzeb danego pacjenta, omowiony i prowadzony przez lekarza.
Zgodnie z art. 4 ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty
(Dz.U. 22022 r. poz. 1731) lekarz ma obowigzek wykonywac zawad, zgodnie ze
wskazaniami aktualnej wiedzy medycznej, dostepnymi mu metodami i Srodkami
zapobiegania, rozpoznawania i leczenia chorob, zgodnie z zasadami etyki zawodowe;j



https://hkpp.org/

oraz z nalezyta starannoscia.
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