Informacija pacientams

Katecholaminerginé polimorfiné skilveliy tachikardija (KPST)

1. Normalisirdies veikla

Sirdis — tai ypatingas raumuo, kuris tolygiai ir
nepertraukiamai susitraukinéja, iSstumdamas kraujg j
visg klng ir plaucius. Joje yra keturios ertmés — dvi
virSuje (priesirdziai) ir dvi apacioje (skilveliai). Sirdies
susitraukimus sukelia per jg sklindantys elektros srovés
impulsai. Sie elektros impulsai cikliskai kartojasi;
kiekvieno ciklo metu Sirdis susitraukia vieng karta.
Sutrikus Sirdies elektriniam aktyvumui, kuris vadinamas
aritmija, gali sutrikti Sirdies gebéjimas tinkamai
susitraukinéti.

2. KPST

KPST yra reta Sirdies liga, sukelianti greitg aritmija,
vadinamg skilveliy tachikardija, atsirandancia dél fizinio
krivio arba emocinio streso. KPST daZniausiai
nustatoma vaikams ir jaunuoliams, nors ji gali bati
diagnozuojama bet kuriame amziuje. Aritmija iSsivysto
del sutrikusio kalcio kiekio Sirdies lgstelése. Jei kalcio
kiekis tampa per didelis, gali iSsivystyti skilveliy
tachikardija. Jei Sis nejprastai greitas Sirdies ritmas
nesureguliuojamas, kraujas negali bati tinkamai
pumpuojamas po visg king, todél gali atsirasti galvos
svaigimas, aptemti sgmoné ar net jvykti staigi mirtis.
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3. Paplitimas ir paveldéjimas

Mazdaug 1 i§ 10 000 asmeny serga KPST (ligos
paplitimas). KPST yra genetiné liga. Tai reiskia, kad KPST
sukelia geno defektas (mutacija), kuris gali bdti
paveldimas. Genas — tai DNR dalis, kurioje yra kodas,
pagal kurj gaminama molekulé (baltymas). Kiekvienas
Zmogus turi po dvi kiekvieno geno, kuris gali bati
siejamas su KPST, kopijas. KPST atsiranda dél geny,
kuriuose yra specifiniy Sirdies molekuliy (baltymy)
kodai, mutacijos. Kad iSsivystyty KPST, pakanka vienos i$
dviejy siy geny kopijy (tévo arba motinos) mutacijos. Tai
vadinama autosominio dominantinio paveldéjimo liga, ir
yra 50 proc. tikimybé (1 i$ 2), kad Sia liga sergantys tévai
perduos mutacijg kiekvienam vaikui. Tikimybé, kad
vaikas nepaveldés mutacijos, taip pat yra 50 proc.
Kartais KPST gali bati ir autosominio recesyvaus
paveldéjimo liga. Tai reiskia, kad KPST iSsivystymui
reikalingos abiejy geno kopijy mutacijos (tiek tévo, tiek
motinos). Tai, ar KPST yra autosominio dominantinio, ar
autosominio recesyvaus paveldéjimo liga, priklauso nuo
geno ir mutacijos. Kai kuriais atvejais kiauSialastéje,
spermatozoide arba embrione gali jvykti nauja (de novo)
mutacija. Tokiais atvejais vaiko tévai neturi mutacijos ir
KPST, taciau vaikas jau serga KPST ir gali perduoti
mutacijg savo vaikams.
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Autosominis dominantinis paveldéjimas

4. Simptomai

KPST daZniausiai pasireiSkia vaikams ir jauniems
suaugusiesiems. DaZniausiai pasitaikantys simptomai
yra smarkus Sirdies plakimas arba alpimas ir
pargriuvimas, ypac fizinio krivio metu. Diagnozuoti KPST
gali bati sudétinga, nes ramybés bisenoje EKG bina
visisSkai normali, taciau atliekant fizinio krlvio testg, gali
bati stebimi pakitimai. Taciau, diagnozavus KPST, j3
galima gydyti.

5. Diagnozavimas

DaZniausiai KPST diagnozé nustatoma remiantis ligos
istorija ir Seimos anamneze, fiziniu iStyrimu, Sirdies
elektrinés veiklos tyrimu (elektrokardiograma arba EKG)
ir fizinio krlvio testais. Fizinio krilvio testas ir Holterio
EKG monitoringas taip pat yra svarbds, siekiant uztikrinti
gydymo sékme, todél Sie tyrimai turéty bati periodiskai
atliekami visiems pacientams.

5.1 EKG (elektrokardiograma)
Tai pats paprascCiausias tyrimas. Ant kritinés, o kartais ir

ant ranky bei kojy uZdedami mazZi lipnds pleistrai
(elektrodai). Jie laidais prijungiami prie EKG jraSymo
aparto, kuris kelias sekundes fiksuoja elektrinj
aktyvumg, sukeliantj Sirdies susitraukimus. Kartais reikia
atlikti papildomus arba pakartotinius EKG tyrimus.

5.2 Fizinio kriivio tyrimas (kriivio testas)
Fizinio krivio testas yra toks pat kaip anksCiau aprasytas

EKG tyrimas, taciau jis uZzraSomas pries fizinj kravj ant
bégimo takelio ar treniruoklio, jo metu ir po jo. Taip
uzfiksuojami bet kokie fizinio krlvio metu atsirandantys
elektrinés Sirdies veiklos pokyciai.
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5.3 Holterio EKG monitoringas
Holterio EKG monitoringas atliekamas naudojant

nedidelj skaitmeninj aparatg, kurj galima neSioti ant
juosmens dirzo. Prie kratinés priklijuojami keturi arba
SeSi aparato EKG elektrodai. Tada 24-48 valandas arba
iki septyniy dieny fiksuojamas Sirdies elektrinis
aktyvumas. Tyrimo metu visa veikla jraSoma |
»dienorastj“.

5.4 ISoriniai ir implantuojami Sirdies jvykiy
registratoriai

Tai sudétingesni pirmiau aprasyto Holterio EKG
monitoringo variantai. PasireiSkus bet kokiems
simptomams, galima pasinaudoti prietaisu ir jrasyti
Sirdies ritmg. ISorinio prietaiso (Cardio memo)
privalumas yra tas, kad jame néra jokiy elektrody, todél,
kai jauCiami simptomai, jj galima tiesiog uzdéti ant
kratinés.

5.5 Sirdies ultragarsinis tyrimas (echokardiografija)
Tyrime naudojamos ultragarso bangos Sirdies struktarai

stebeti. Sirdies ultragarsinio tyrimo metu galima
nustatyti jvairiy rasiy struktdrinius Sirdies pokycius,
pavyzdziui, Sirdies raumens ir voztuvy ligas. Taip pat
galima nustatyti Sirdies raumens iSplonéjimo sritis.
Pacientams, sergantiems KPST, nebiina esminiy Sirdies
struktdros pokyciy, taciau, siekiant tuo jsitikinti, daznai
bent vieng kartg Sis tyrimas yra atliekamas.

5.6 Genetiniai tyrimai
Daugiau nei pusei Seimy, kuriose sergama KPST, galima

nustatyti RYR-2 geno mutacijg. Pacientams, sergantiems
autosominio recesyvaus paveldéjimo KPST, gali bati
nustatytos dvi CASQ2 geno mutacijos. RYR2- ir CASQ2-
genai koduoja du skirtingus baltymus, kurie yra svarbs
kontroliuojant kalcio kiekj Sirdies Igstelése.

6. Gydymas

Aritmijoms gydyti daznai skiriami vaistai, vadinami beta
blokatoriais.  Sie  vaistai  skiriami  pacientams,
sergantiems KPST, kad sulététy Sirdies ritmas ir
sumazéty jtampos ar susijaudinimo jtaka SirdZiai. Beta
blokatoriai sulétina Sirdies ritma, todél kraujas, pries jj
iSstumiant iS Sirdies, gali tinkamai uZpildyti Sirdies
ertmes. Dél to pageréja Sirdies veikla ir kraujo apytaka
organizme. Priklausomai nuo beta blokatoriy
efektyvumo, gydymas gali bati derinamas su kitais
vaistais, pavyzdziui, flekainidu. Pacientams, kuriems
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vaistai nepadeda, arba po buvusio Sirdies sustojimo gali
bati svarstoma galimybé implantuoti vidinj Sirdies
defibriliatoriy (IKD) arba taikyti kakline simpatektomija.
Defibriliatorius gali nutraukti daugumg gyvybei
pavojingy aritmijy. Kakliné simpatektomija (dar
vadinama sirdies denervacija) - tai chirurginé procediira,
kurios metu paZeidziami nervai, iSskiriantys j Sirdj
adrenaling ir panasias natdralias medziagas.

7.Gyvensena ir sportas

Pacientams (ir jy Seimoms), kuriems diagnozuota KPST,
pateikiamos tokios pagrindinés rekomendacijos, kaip
iSvengti aritmijy:

- apskritai vengti varzybinio ir daug jégy reikalaujancio
sporto;

- sportuoti tik leidus Sirdies specialistui
(kardiologui);

- vartoti beta blokatorius (jei jie paskirti);
- skatinti iSsitirti giminaicius.

Pati KSPT diagnozé ir tai, kad ligg gali paveldéti
palikuonys, gali blti nerimo prieZastimi ir sukelti daug
klausimy. Medicinos socialiniai darbuotojai arba
psichologai turi patirties Sioje srityje ir gali padéti
pacientui bei jo Seimos nariams.

8.Tolesni veiksmai

Atsizvelgdamas | simptomus, amziy ir gydyma, Sirdies
gydytojas (kardiologas) patars, kaip daznai reikia lankytis
pas gydytoja specialista.

9. Seimos istyrimas

Jei KPST serganciam pacientui nustatoma geno mutacija,
Sio paciento Seimos nariai (pradedant nuo pirmos eilés
Seimos nariy: motinos, tévo, broliy, sesery ir vaiky) gali
atlikti genetinius tyrimus specializuotoje medicinos
jstaigoje, kurioje jie atliekami. Seimos nariai, kuriems
nustatyta ta pati mutacija, vadinami mutacijos
neSiotojais ir juos toliau turi stebéti gydytojas
kardiologas. Seimos narius, kuriems mutacija
nenustatoma, galima nuraminti. Jei KPST serganciam
pacientui mutacija nenustatoma, jo Seimos nariams
(pradedant nuo pirmos eilés Seimos nariy) patariama
apsilankyti pas kardiologg. KPST sergantiems asmenims
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simptomai gali pasireiksti vaikystéje. Todél svarbu dar
pirmaisiais gyvenimo metais (pageidautina pries
pradedant lankyti plaukimo pamokas) atlikti genetinius
ir Sirdies tyrimus bei laiku gydyti Seimos narius, kuriems
diagnozuota KPST.

10. KPST ir néstumas

Néstumo metu svarbu testi gydyma beta blokatoriais.
Kartais reikia pakeisti vieng beta blokatoriy kitu, nes ne
visi beta blokatoriai tinka vartoti néstumo laikotarpiu.
Jei néStumo laikotarpiu vartojami beta blokatoriai,
patariama planuoti gimdymga ligoninéje, nes naujagimiui
gali buti stebimas retesnis Sirdies susitraukimy daznis.
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