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Síndrome de Jervell y Lange-Nielsen

Jervell and Lange-Nielsen Syndrome

Silvia Borkoski B, Daniel Pérez P, Juan Carlos Falcón G, Ángel Ramos M.

Resumen

El síndrome de Jervell y Lange-Nielsen es una forma poco frecuente de síndrome de 
QT largo. Su herencia es autosómica recesiva y se manifiesta con sordera neurosensorial. 
Revisamos el caso de una niña de 7 años implantada coclear bilateral. Tras un episodio 
sincopal se realiza el diagnóstico de síndrome de QT largo, el estudio genético confirma el 
diagnóstico. Recomendamos realizar electrocardiograma a todos los niños con hipoacusia 
severa con el objeto de descartar este síndrome.

Palabras clave: Síndrome de QT largo, síndrome de Jervell y Lange-Nielsen.

Abstract

The Jervell and Lange-Nielsen (JLNS) is an uncommon form of long QT syndrome. 
His inheritance is autosomal recessive and manifests as a sensorineural deafness. We 
review the case of a 7 year old girl bilateral cochlear implanted. After a syncope episode, 
a long QT syndrome was confirmed by genetic study . We recommend electrocardiogram 
(ECG) to all children with severe hearing loss in order to rule out this syndrome.
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Introducción

El síndrome de QT largo es una enfermedad hereditaria 
arritmogénica. Existen dos formas: el síndrome 
autosómico dominante Romano-Ward y la forma 
autosómica recesiva Jervell Lange-Nielsen (JLNS), 
síndrome asociado con sordera neuro-sensorial1,2. En 
el JLNS la incidencia estimada es de 1,6-6 casos por 
millón3,4. La prolongación del intervalo QT se asocia 
con taquiarritmias torsade de pointes, incluyendo 
taquicardia ventricular y fibrilación ventricular, que 
puede terminar con síncope o muerte súbita. La 
deficiencia de hierro (anemia) y niveles elevados 
de gastrina también son características frecuentes 

del JLNS5. La presentación clásica del JLNS es un 
niño sordo que experimenta episodios sincopales 
recurrentes durante períodos de estrés, el ejercicio o 
el miedo, convulsiones o muerte súbita6. El cincuenta 
por ciento de las personas con JLNS han presentado 
eventos cardíacos antes de la edad de tres años. Más de 
la mitad de los niños no tratados con JLNS pueden morir 
antes de los 15 años7,8. El diagnóstico se establece en 
un niño con sordera congénita neurosensorial, intervalo 
QT largo, y la presencia de mutaciones heterocigotas u 
homocigotas en los genes KCNQ1 o KCNE1, genes que 
codifican para canales de sodio y potasio9-11.

Presentamos el caso de una niña con diagnós-
tico de JLNS que fue implantada en forma bilateral.
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Caso clínico

Paciente de 7 años, hija de padres consanguíneos. 
La menor de cuatro hermanos; implantada coclear de 
manera bilateral simultánea a los 17 meses sin eventos 
adversos durante la cirugía. La anatomía del oído es 
normal confirmado mediante estudio de imágenes 
(tomografía computarizada de oído). Buena adquisición 
del lenguaje, la paciente es bilingüe (árabe-español). 
Como antecedente familiar de importancia destacar que 
uno de sus hermanos también implantado coclear, falleció 
por muerte súbita a los 9 años de edad. La paciente fue 
diagnosticada de anemia microcítica hipocrómica a los 
6 años de edad. En diciembre de 2011 presentó cuadro 
sincopal con traumatismo encéfalo craneal (TEC). 
En julio de 2012, sufrió segundo episodio sincopal, 
durante la realización de actividad física en el colegio. 
Al ingreso cardiología informó un electrocardiograma 
(ECG) con ritmo sinusal 81 latidos por minuto (lpm) 
y un QT 420 ms y corregido 490 ms, onda T de base 
amplia asimétrica mellada en precordiales derechas 
(Figura 1). Ecocardiograma normal. Ante la sospecha de 
síndrome de QT largo se realiza estudio genético a partir 
de sangre periférica donde se confirma la presencia en 
homocigosis de la mutación p.Glu261Serfs*2 (cambio 
en la codificación, Glutamina por Serina, que da origen 
a una proteína truncada) en el gen KCNQ1 compatible 
con el fenotipo del paciente y con el diagnóstico de 
síndrome de JLNS. También presenta heterocigosis en la 
variante p.Gly852Arg (cambio en la codificación, Glicina 
por Arginina) en el gen KCNG2, esta variante ha sido 

descrita como de patogenicidad incierta y puede tratarse 
de un polimorfismo sin actividad sobre el fenotipo 
de la paciente. Actualmente la paciente se encuentra 
en tratamiento farmacológico con beta bloqueantes 
(propanolol dosis de 1,8 mg/kg/día) sin haber padecido 
otro episodio sincopal y control hematológico por su 
anemia.

Discusión

El síndrome de QT largo debe ser considerado como 
posible diagnóstico en niños y adultos jóvenes con 
síncope de origen desconocido, arritmia ventricular 
y convulsiones no febriles, especialmente durante 
esfuerzo físico o agitación emocional.

La incidencia del JLNS es <10% del total de 
casos de síndrome de QT largo, se estima en 6 de 
cada 1.000 individuos sordos congénitos8. Es la 
forma más severa de las diferentes variantes del 
síndrome de QT largo. Los pacientes presentan 
una hipoacusia neurosensorial severo-profunda, 
asociada a eventos arrítmicos ventriculares, espe-
cialmente torsade de pointes.

La deficiencia en el oído está limitada a la cóclea, 
existe marcada atrofia de la estría vascular, colapso 
de los compartimentos endolinfáticos y degener-
ación completa del órgano de Corti. No existe disfun-
ción vestibular y la estructura coclear es normal12.

Entre los pacientes con JLNS, el 15% se tornan 
sintomáticos dentro de los primeros 23 meses de 

Figura 1. ECG realizado durante el ingreso, QT 443 ms y corregido QTc 453 ms.
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vida y antes de los 18 años el 90% ha tenido un 
primer evento cardíaco. 

El ejercicio y las situaciones de estrés son condiciones 
asociadas con el aumento de la actividad simpática, y rep-
resentan el 95% de eventos cardiacos. Solamente en 5% 
el evento se asocia con el reposo o el sueño9.

Algunos casos JLNS pueden ser asintomátios, por 
lo que es importante tenerlo en cuenta ante el diagnós-
tico de sordera neurosensorial profunda en pacientes 
con resultados anormales en ECG, ritmo cardíaco 
lento, intervalo QT prolongado, y arritmia ventricular.

El tratamiento recomendado son los bloquea-
dores betaadrenérgicos que han demostrado reducir 
significativamente la mortalidad, de 50% a <5%, 
entre los pacientes sintomáticos. Se recomienda que 
los pacientes con JLNS tomen la dosis máxima tol-
erada de betabloqueantes a lo largo de sus vidas, en 
pacientes asintomáticos también es recomendable 
para proteger ante la posibilidad de muerte súbita en 
el momento del primer evento, así como para reducir 
la posibilidad de eventos cardíacos en el futuro12.

Queremos destacar la importancia de que en niños 
con sordera congénita se debe tener presente este sín-
drome y solicitar un ECG de forma sistemática con el fin 
de detectarlo, y en particular, en caso de la implantación 
coclear antes de la anestesia. Aunque la presencia de este 
síndrome plantea problemas adicionales para el equipo de 
implante coclear, la implantación puede realizarse de man-
era segura, si se toman las precauciones apropiadas.

Es recomendable que los miembros de la 
familia del paciente con JLNS sean examinados 
cardiológicamente para detectar el síndrome de QT 
largo, incluso si tienen una audición normal.
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