Patient Information

Langt QT-syndrom

1. Det Normala Hjartat

Hjartat ar en muskel som kontraherar sig
regelbundet och kontinuerligt och som pumpar
blod till kroppen och lungorna. Hjartat har fyra
halrum — tva langst upp (férmak) och tva langst
ned (kammare). Hjartats pumpférmaga initieras
genom ett flode av elektriska signaler genom
hjartat. Dessa elektriska signaler upprepar sig i
cykler och varje cykel orsakar ett hjartslag. Nar den
elektriska aktiviteten i hjartat blir stord, uppstar en
s.k. arytmi, som kan paverka hjartats formaga att
pumpa normalt.

2. Langt QT-syndrom

Langt QT-syndrom (LQTS) &r en sjukdom som
paverkar den elektriska aktiviteten i hjartat. QT-
intervallet dr ett matt pd en av en del av ett
hjartslag pa ett EKG. Under varje hjartslag orsakar
en elektrisk signal genom hjartat en kontraktion i
hjartmuskeln som darigenom pumpar blod. Nar
hjartmuskeln har dragit ihop sig, maste den fa tid
att aterhdmta sig och slappna av innan nasta
elektriska signal tas emot. Tiden for denna
avslappning kallas QT-intervallet. Hos personer
med LQTS ar QT-intervallet langre an normalt (som
namnet antyder). Om néasta signal kommer for
tidigt (dvs. nar muskeln inte har aterhamtat sig helt
fran den senaste kontraktionen) kan det orsaka att
hjartat slar onormalt snabbt, leda till yrsel,
svimning eller t.o.m. plotslig dod.

3. Prevalens & Arftlighet

Ungefar 1 av 2000 personer har LQTS (prevalensen
av sjukdomen). LQTS &r en genetisk sjukdom. Detta
innebar att LQTS orsakas av en skada (mutation) i
en gen som kan nedarvas i familjer. En gen ar en
del av vart DNA som innehaller en kod for att
producera en molekyl (ett protein).
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Varje person har tva kopior av varje gen som kan
kopplas till LQTS. LQTS orsakas av en mutation i de
gener som innehaller koder for produktion av vissa
molekyler (proteiner) i hjartat. En mutation i bara
en av de tva kopiorna i en av dessa gener (fran
fadern eller modern) ar tillrdckligt att utveckla
LQTS. Detta kallas foér autosomalt dominant
sjukdom och en férdlder som bar pa en mutation
har 50 procents risk (1 av 2) att fora mutationen
vidare till varje barn. Chansen att ett barn inte
kommer att drva den muterade genen ar ocksa 50
procent.
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LQTS kan ibland ocksa vara en autosomalt recessiv
sjukdom. Detta innebdr att du behdver mutationer
i bada kopiorna av en gen (fran bade far och mor)
for att utveckla LQTS. Huruvida LQTS yttrar sig som
en autosomalt dominant sjukdom eller autosomalt
recessiv. sjukdom beror pa vilka gener och
mutationer som ar inblandade. | vissa fall kan en ny
(de novo) mutation uppstd i en &dggcell, spermier
eller i ett embryo. | sadana fall har barnets
foraldrar inte mutationen och LQTS, men barnet
har LQTS och kan féra den muterade genen vidare
till sina egna barn.

4. Symptom

Langt QT-syndrom drabbar oftast barn och unga
vuxna. Det vanligaste symtomet ar svimning eller
kollaps. Dessa symtom uppstar ofta under
aktiviteter som ©6kar hjartfrekvensen och
adrenalinnivderna i kroppen, sasom fysisk aktivitet
(sarskilt simning), emotionella situationer och
plotsliga hoga ljud. Diagnostiken av LQTS kan vara
svar, eftersom manga som &r sjuka inte har nagra
symtom. Nar val LQTS har blivit diagnostiserad,
finns lampliga behandlingar att tillga.

5. Diagnostik

De vanligaste verktygen for att stdlla diagnosen
LQTS ar sjukdomshistorien hos patienten och i
familjen, lakarundersokning, undersdkning av
hjartats elektriska aktivitet (elektrokardiogram
eller EKG), langtidsregistrering av EKG (Holter-
undersokning) och arbets-EKG. Tyvarr kan
diagnostiken vara mycket svart eftersom manga
personer med sjukdom kan ha ett normalt EKG.

5.1. EKG (elektrokardiogram)

Detta ar den mest grundlaggande undersékningen.
Sma elektroder satts pd brostet, armar och ben.
Dessa kopplas till en EKG-inspelningsmaskin, som
registrerar den elektriska aktiviteten under nagra
sekunder och hjartslag. Ibland behovs ytterligare
eller upprepade EKG-undersékningar.

5.2. Arbets-EKG (stress test)

EKG vid arbetsprov ar det samma som beskrivs
ovan, men EKG:t registreras fore, under och efter
fysisk belastning pa en motionscykel eller ett
[6pband. Detta registrerar alla andringar i de
elektriska monster som uppstar vid fysisk aktivitet.

5.3. Langtids-EKG (Holter-undersokning)

Vid Holter-undersokning anvdander man en liten
digital apparat, som kan béaras pa ett balte runt
midjan. Fyra eller sex EKG-elektroder fran
apparaten ar tejpade pa brostet. Den registrerar
sedan den elektriska aktiviteten i hjartat under 24-
48 timmar, eller upp till sju dagar. Under den tiden
listas alla patientens aktiviteter i en 'dagbok'.

5.4. Cardiomemo och cardiac event recorders
Dessa dar mer komplicerade versioner av den
Holter-undersdkning som beskrivits ovan. Vid
symtom kan enheten aktiveras av patienten, for att
registrera  hjartats rytm.  Fordelen med
cardiomemo éar att den inte har nagra elektroder,
sd att den bara kan placeras pa brostet for att
registrera hjartrytmen nar man samtidigt har
symtom.

5.5. Ekokardiografi

Ekokardiografi anvander ultraljudsvagor for att
titta pa strukturer i hjartat. Undersékningen kan
upptéacka olika typer av strukturella foréandringar i
hjartat, till exempel hjartmuskelsjukdomar och
avvikelser i hjartats klaffar. Omraden med
uttunning av hjartmuskeln kan ocksa identifieras.
Patienter med LQTS har inga strukturella problem i
hjartat, men ofta utfors ett ultraljud av hjartat en
gang for att bekrafta detta.

5.6. Gentestning

Det finns flera typer av LQTS. Varje typ orsakas av
mutationer i olika gener. | cirka 70% (7 av 10) av
patienterna med LQTS, kan orsaken till sjukdomen
upptdckas i dessa gener. De flesta patienter, hos
vilka en mutation identifierats, har mutationen i en
av foljande tre gener: KCNQ1, KCNH2 eller SCN5A.
Dessa tre gener orsakar LQTS av typ 1, 2 eller 3.

6. Behandling

Det finns inget botemedel for nedarvd LQTS, men
behandlingen hjalper till att forebygga symtom och
minimera risken for svimning eller hjartstopp.
Behandlingen beror pa symtom, alder, kén och den
specifika genmutationen. Ofta forskriver man ett
lakemedel som kallas betablockerare for att
minska rytmrubbningar. Dessa lakemedel tros vara
effektiva hos 80-90% av patienterna. Beta-
blockerare forkortar inte QT-intervallet men
blockerar effekterna av adrenalin och andra
liknande naturliga amnen i hjartat, vilket leder till
en langsammare hjartfrekvens. Hos vissa patienter,
kan andra mediciner férutom betablockerare
behovas. Hos patienter dar mediciner inte fungerar
eller hos patienter som drabbats av hjartstopp,
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overvags implantation av en intern defibrillator
(ICD) eller operation med hjart-denervering. En ICD
kan bryta de flesta livshotande arytmier. Hjart-
denervering eller s.k.cervikal sympatektomi ar ett
kirurgiskt ingrepp som skadar nerverna som
frisatter adrenalin och liknande naturliga @mnen i
hjartat.

7. Livsstil & Idrott

Det finns viktiga rekommendationer for patienter
(och deras familjer) som diagnostiserats med LQTS,
for att forebygga arytmier:

- i allmédnhet undvika tavlings- och anstrangande
idrottsaktiviteter

- Idrott tillats endast efter rad fran en
hjartspecialist.

-Konsekvent anvandning av beta-blockerare (om
forskrivna)

- undvika ldkemedel som kan forldnga QT-
intervallet och darmed forvarra sjukdomen. En
forteckning dver lakemedel att undvika kan hittas
pa http://crediblemeds.org

- uppmuntra anhdriga att undersokas for LQTS.

Diagnosen LQTS och mojligheten att fora
tillstandet vidare kan leda till angest och manga
andra fragor. Kuratorer och psykologer har
erfarenhet av detta och kan vara till hjalp for
patienten och anhériga.

8. Uppfdljning

Hjartlakaren (kardiolog) ger rad om hur ofta
uppfoéljning behovs beroende pa symtom, alder
och behandling.

9. Familjescreening

Om en mutation i en gen hittas hos en patient med
LQTS (se gentestning), kan familjemedlemmar till
denna patient (till en borjan forstagradsslaktingar:
mor, far, bréder, systrar och barn) erbjudas gentest
vid en klinik med erfarenhet av arftliga
hjartsjukdomar  (kardiogenetisk  mottagning).
Familjemedlemmar dar samma mutation hittas
kallas mutationsbadrare och kommer att féljas upp
av en kardiolog. Familjemedlemmar som inte bar
pa mutationen |6per heller inte risk att utveckla
sjukdomen. Om man inte kan identifiera en
S
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mutation hos en patient med LQTS, sa
rekommenderas familjemedlemmar
(forstagradsslaktingar) att bedémas av en
kardiolog. LQTS-patienter kan fa symtom i
barndomen. Darfor ar genetisk och klinisk
undersokning av hjartat, och behandling av
familjemedlemmar som diagnostiserats med LQTS

viktig dven under de forsta aren av livet.
10. LQTS och Graviditet

Under graviditet ar det viktigt att fortsatta
behandlingen med betablockerare. Ibland ar det
nodvandigt att byta typ av betablockerare,
eftersom inte alla sorter ar lampliga att anvédnda
under graviditet. Nar betablockerare anvands
under graviditet, ar det klokt att planera for
forlossning pa sjukhus, eftersom barnet kan fa en
lagre hjartfrekvens av behandlingen. Under de
forsta  nio  manaderna  efter  forlossning
rekommenderas extra uppféljning av mamman pa
grund av en 6kad risk for arytmier under denna
period (detta galler sarskilt for patienter med LQTS

typ 2).
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