Sindromul QT lung

Informatii pentru pacienti

1. Inimanormala

Inima este un muschi special care se contracta ritmic si
continuu, pompand sangele spre intregul corp si
pldmani. Este compusa din patru camere — doua
superioare (atrile) si doua inferioare (ventriculii).
Pomparea sangelui de catre inima este conditionata de
un flux de semnale electrice, care traverseaza inima.
Semnalele electrice se repeta ciclic, si fiecare ciclu
produce o bataie cardiaca. Daca activitatea electrica a
inimii este tulburata, cand apar asa numitele aritmii,
abilitatea inimii de a pompa adecvat poate fi afectata.

2. Sindromul de QT lung

Sindromul de QT lung (SQTL) este o boala care afecteaza
activitatea electrica a inimii. Intervalul QT masoara o
portiune din bitaia cardiacd inregistratd pe ECG. in
timpul fiecdrei batai cardiace un semnal electric
traverseaza inima, inducdnd contractia muschiului
cardiac si pomparea sangelui. Dupa fiecare contractie,
muschiul inimii trebuie sa aiba timp sa se recupereze si sa
se relaxeze inainte de a primi urmatorul semnal electric.
Durata aceasta de timp, in care are loc relaxarea, se
numeste interval QT.
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Sursd: cu permisiunea Mayo Clinics

La oamenii cu SQTL, intervalul QT este mai lung decat
normal (cum sugereaza si numele). Dacd urmatorul
semnal electric ajunge prea devreme (spre exemplu
cand muschiul nu s-a recuperat complet dupa ultima
contractie), acesta poate determina inima sa bata
anormal de repede, ducand la ameteals, lesin sau chiar
deces.

3.  Prevalenta & mod de transmitere genetica
Aproximativ. . 1 din 2000 de persoane are SQTL
(prevalenta bolii). SQTL este o boald geneticd. Aceasta
nseamna ca SQTL este cauzat de un defect (o mutatie)
intr-o gend, care poate fi transmis ereditar. Gena este o
parte a ADN-ului nostru, care contine un cod pentru
fabricarea unei molecule (o proteina).
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Transmitere autozomal dominantd

Orice persoana are doua copii ale fiecarei gene care
poate fi legata de aparitia SQTL. SQTL poate fi cauzat de
mutatii in genele care contin codul pentru molecule
(proteine) din inima. O mutatie in una din cele doua copii
ale uneia din aceste gene (de la tatd sau de la mama)
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este suficienta pentru a determina aparitia SQTL.
Aceasta este 0 asa numita boala autozomal dominanta si
un parinte purtator are o probabilitate de 50% (1 din 2)
de a transmite mutatia catre fiecare copil. Probabilitatea
ca un copil s3 nu mosteneasca gena cu mutatie este de
asemenea de 50 de procente.

Cateodata SQTL poate fi o boala autozomal recesiva.
Asta inseamnd ca sunt necesare mutatii ale ambelor
copii ale unei gene (atat de la mama cét si de la tata)
pentru a apdrea SQTL. in functie de gena si de mutatia
implicatd, SQTL va fi o boala autozomal dominanta sau
autozomal recesiva.

n unele cazuri poate apdrea o mutatie nous (de novo) in
spermatozoizi, ovule sau in embrion. in aceste cazuri,
parintii copilului nu au mutatia si nici SQTL, dar copilul are
SQTL si poate transmite gena mutanta copiilor sai.

4. Simptome

SQTL afecteaza frecvent copii si adultii tineri. Cele mai
frecvente simptome sunt lesinul sau colapsul.
Simptomele apar adesea in timpul activitatilor care cresc
frecventa cardiaca si nivelul de adrenalina in corp, cum
se intdmpla in timpul efortului fizic (mai ales inot), situatii
cu incarcatura emotionala si zgomote puternice aparute
brusc. Diagnosticul SQTL poate fi dificil, deoarece multi
oameni adesea nu prezintd simptome. Totusi, cand se
pune diagnosticul de SQTL, sunt disponibile terapii
adecvate.

5. Diagnostic

Cele mai utilizate metode diagnostice pentru SQTL sunt
istoricul medical si familial, examinarea fizicg,
inregistrarea  fenomenelor  electrice  cardiace
(electrocardiograma sau ECG), monitorizarea Holter si
testul de efort. Din pacate, punerea diagnosticului de
SQTL poate fi foarte dificila, deoarece multi oameni cu
aceasta afectiune pot avea un ECG normal.

5.1 ECG (electrocardiograma)

Aceasta este o investigatie de baza. Se lipesc mici plasturi
(electrozi) pe piept, pe maini si picioare. Acestia sunt
conectati prin fire cu 0 masina de inregistrat ECG-ul, care
timp de cateva secunde detecteaza activitatea electrica

care formeaza batdile inimii. Cateodatd sunt necesare
ECG-uri suplimentare sau repetate.
5.2. Testul de efort (test de stres)
Testul de efort se efectueaza ca si ECG-ul descris anterior,
dar este inregistrat Tnainte, in timpul si dupa activitate
fizica pe banda de alergat sau bicicleta. Se detecteaza
modificarile tiparului electric al inimii aparute la efort.
5.3. Monitorizarea Holter
Monitorizarea Holter implica utilizarea unui aparat digital
de dimensiuni mici, care poate fi purtat pe o curea in
jurul taliei. Patru sau sase electrozi ai aparatului se lipesc
pe piept. Apoi aparatul inregistreaza activitatea electrica
a inimii timp de 24-48 de ore, sau pand la 7 zle. in timpul
nregistrarii, toate activitatile sunt notate de catre pacient
intr-un ,jurnal” .
5.4. Cardiomemo si aparatul de fnregistrat
evenimente cardiace
Aceasta este o varianta mai complicata a monitorizarii
Holter, descrisa mai sus. Daca apar simptome, aparatul
poate fi activat pentru a inregistra ritmul cardiac.
Avantajul Cardiomemo este ca nu are electrozi, astfel ca
poate fi aplicat pe piept in timp ce apar simptomele.
5.5. Ecocardiografia
Ecocardiografia utilizeaza unde sonore, ultrasunete,
pentru a vizualiza structurile cardiace. O ecografie poate
detecta diverse tipuri de modificari structurale cardiace,
de exemplu boli ale muschiului cardiac sau anomalii ale
valvelor inimii. Se pot identifica zonele in care muschiul
cardiac este subtiat.
Pacientii cu SQTL nu au anomalii structurale majore, dar
adesea se efectueaza o ecografie pentru a confirma
acest fapt.
5.6. Testareagenetica
Exista mai multe tipuri de SQTL, fiecare fiind cauzat de o
mutatie genetica diferit3. in aproximativ 70% (7 din 10)
din pacientii cu SQTL, cauza bolii poate fi depistata la
nivelul genelor. La majoritatea pacientilor la care se
detecteazd o mutatie, aceasta apare in una din
urmatoarele trei gene: KCNQ1, KCNQ2 sau SCN5A.
Aceste trei gene determind SQTL tip 1, 2 sau 3.
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6. Terapia

Desi nu exista un remediu pentru SQTL mostenit,
tratamentele ajuta in prevenirea aparitiei simptomelor si
minimizeaza riscul de lesin sau stop cardiac. Tratamentul
depinde de simptome, varsta, gen si mutatia genetica
specifica. Adesea este prescris un medicament numit
beta-blocant, pentru a reduce aritmile. Aceste
medicamente sunt eficiente la 80-90% din pacienti. Beta
blocantele nu scurteaza intervalul QT, dar blocheaza
efectele adrenalinei si ale altor substante naturale
similare la nivelul inimii, determinand scaderea
frecventei cardiace. La unii pacienti sunt necesare si alte
medicamente aditionale beta-blocantelor. Pentru
pacientii la care medicamentele nu sunt eficiente sau la
cei care au suferit un stop cardiac, poate fi luata in
considerare implantarea unui defibrilator cardiac intern
(ICD) sau simpatectomia cervicald. ICD poate corecta
majoritatea  aritmiilor amenintatoare de viata.
Simpatectomia cervicala (numita si denervare cardiaca)
este o procedura chirurgicala prin care se lezeaza nervii
care elibereaza adrenalina si alte substante naturale
similare la nivelul inimii.

7.  Stil de viata si sport

Exista recomandari cheie de preventie a aritmiilor la

pacientii (si familiile lor) diagnosticati cu SQTL, pentru a

preveni aparitia aritmiilor:

o Tngeneral evitati sportul de performanta si eforturile
fizice intense;

e  practicarea sportului este permisa doar conform
recomandarilor unui specialist cardiac cu expertiza
in acest domeniu;

o utilizarea judicioasa a beta-blocantelor (daca au fost
prescrise);

e  evitati medicamentele care pot alungi intervalul QT,
agravand SQTL. Lista de medicamente care trebuie
sa fie evitate poate fi gasita aici
http://crediblemeds.org;

e seincurajeaza evaluare de screening a rudelor.

Diagnosticul de SQTL si posibilitatea transmiterii bolii pot
duce la anxietate si multe alte intrebari. Asistentii sociali
medicali si psihologii au experienta in acest domeniu si
pot fi de ajutor pentru pacienti si familiile acestora.

8. Urmarirea evolutiei pacientilor

Cardiologul va stabili frecventa cu care revine pacientul
pentru controale periodice, in functie de simptome,
varsta si tratament.

9. Screeningul familial

Daca se gaseste o mutatie genetica la un pacient cu SQTL
(vezi testarea geneticd), membrii familiei acestuia
(incepand cu rude de gradul I: mama3, tat3, frati, surori si
copii) pot face testul genetic intr-o clinica specializata in
boli cardiace genetice. Rudele la care se identifica aceeasi
mutatie genetica sunt denumiti purtdtori ai mutatiei si
vor fi urmariti de un cardiolog. Rudele la care nu se
identificd mutatia genetica pot fi asigurati ca nu sunt in
pericol. Daca la un pacient cu SQTL nu se gaseste o
mutatie genetica, rudele acestuia (incepand cu rudele de
gradul 1) sunt sfatuite sa mearga la cardiolog. Pacientii cu
SQTL pot avea simptome in copilarie. De aceea testarea
genetica, investigatiile cardiace si tratamentul precoce
pentru membrii familiei care sunt diagnosticati cu SQTL
sunt importante chiar din primii ani de viata.

10. SQTLsisarcina

in timpul sarcini este important si continuati
tratamentul cu beta-blocante. Cateodata este necesara
schimbarea tipului de beta-blocant deoarece nu sunt
toate adecvate pentru utilizarea in timpul sarcinii. Cand
se iau beta-blocante in timpul sarcinii, este recomandata
planificarea nasterii in spital, deoarece copilul poate avea
o frecventd cardiacd mai scizut. in primele noud luni
dupa nasterea copilului, se recomanda controale
suplimentare pentru mama deoarece in aceasta
perioada este la risc crescut pentru aparitia aritmiilor (in
special pacientele cu SQTL tip 2).
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