Betegtajékoztatas

Arrhythmogén jobb kamrai cardiomyopathia (ARVD/ARVC)

1. A normal sziv

A sziv egy specidlis izom, amely rendszeres és
folyamatos Osszehlzdéddasdval a vért a testbe és a
tlidébe pumpalja. Négy lirege van - kettd fent (a
pitvarok) és kett6 alul (a kamrak). A sziv
pumpafunkcidjat a sziven keresztil aramlé
elektromos jelek hozzak létre. Ezek az elektromos
jelek egy ciklusban ismétlédnek, és minden ciklus
egy szivdobbanast okoz.

2. Arrhythmogén jobb kamrai
cardiomyopathia (ARVD/ARVC)

Az ARVC a szivizom betegsége (cardiomyopathia).
Féleg a sziv kamrait érinti, és szivritmuszavarokat
(rendellenes szivritmust) okoz. Az ARVC elsGsorban
a jobb kamrat érinti, de a bal kamrat is érintheti. A
betegséget Arrhythmogén cardiomyopathianak is
nevezik, mivel a f6 tlineteket ritmuszavarok
okozzak. Az ARVC érintheti a sziv pitvardt is. Az
ARVC fenndllasa esetén a szivizom sejtjeit
Osszetarté molekulakkal (fehérjék) van probléma.
Az ARVC-ben szenvedé betegeknél ezek a fehérjék
nem termel6dnek megfelel6en, és nem tudjak
szorosan Gsszetartani a szivizomsejteket. Amikor ez
megtorténik, a szivizomsejtek elvdlnak egymastdl,
legyengiilnek és elhalnak. Ezutdn a sziv azon
terilete, ahol az izomsejtek elpusztultak, begyullad,
és az elhalt sejtek helyét fibrozus heg- és zsirszovet
veszi at. Ez befolydsolja a szivizom szerkezetét,
ezdltal a kamra fala vékonyabbd valik és
megnyulhat. Ez két f§ problémat okozhat:

1. befolyasolhatjdk a sziven keresztiil aramlo
elektromos jeleket, és ez szivritmuszavarokat
okozhat;

2. a sziv kamrainak fala elvékonyodik és nem
képesek megfelel6en pumpalni a vért.
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3. El6forduldsi gyakorisaga & oroklédése

Az ARVC ritka  betegségnek szamit a
cardiomyopathia mas tipusaihoz képest. Koriilbelll
2000 - 5000 emberbdl 1 érintett; ez a betegség
becsilt prevalencijja.
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Az ARVC-nek gyakran genetikai oka van. Ez azt
jelenti, hogy a betegséget egy gén hibdja
(mutdcidja) okozza, amely csalddon belili
orokl6dést mutathat. A gén a DNS-link része, amely
kodot tartalmaz egy molekula (fehérje)
el6dllitdasdhoz. Az ARVC-t azon gén mutacidja
okozza, amelyek a sziv bizonyos molekuldinak
(fehérjeinek)  kédjait  tartalmazzak. Minden
embernek minden génbdl két példanya (allél) van,
amelyek 0Osszefliggésbe hozhatdé az ARVC-vel. Az
érintett gén két (apdatdl vagy anyatdl szarmazd)
kopidja (allél) kozil mar az egyik mutacidja
elegend6 az ARVC kialakulasahoz. Ezt autoszomalis
dominans rendellenességnek nevezik, és a hordozo
sziilbnek 50 szazalékos (1:2) esélye wvan
tovabborokiteni gyermekének a mutaciét. Annak az
esélye, hogy egy gyermek nem 6rokli a hibas gént,
szintén 50 szazalék. Néha az ARVC o6roklédhet
autoszomdlis recessziv médon. Ez azt jelenti, hogy a
gén mindkét példanyanak hordoznia kell a mutaciét
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(az anyatdl és az apatdl kapottnak is) ahhoz, hogy
kialakuljon a betegség.

Az érintett géntdl és a mutacio jellegétdl figg, hogy
az ARVC autoszomalis domindns vagy autoszomalis
recessziv orokl6dést mutat. Bizonyos esetekben
el6fordulhat Gj keletkezésdl, ugynevezett de novo
mutdcio, mely a petesejtben, a himivarsejtben vagy
az embridban jon létre. Ezekben az esetekben az
utdd sziilei nem hordozzak az adott hibds gént és a
betegség sem jelentkezik naluk, de a gyermekben
kialakul az ARVC, illetve tovabb tudja orokiteni a
hibas gént az utédainak.
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4, Tiinetek

Az ARVC id6 elGrehaladtaval rosszabbodhat. A
tinetek sulyossaga fligghet a sziv elektromos
aktivitasatol, valamint a sziv felépitésétSl és a
szivizom  pumpafunkciéjatél. A  rendellenes
elektromos  aktivitds ARVC esetén olyan
szivritmuszavarokat okozhat, amelyek szivdobogas-
érzést (palpitacié- tul gyors szivverést éreznek),
szédilést és ajulast eredményezhetnek. A szivizom
(ktlonosen a jobb kamra) csokkent pumpalasi
képessége folyadék felszaporodasahoz vezethet a
testben; a bokak, a labak és a has duzzadasahoz,
vizesedéséhez, valamint légszomjhoz.

5. Diagnézis

Az ARVC diagnédzisanak felallitasdhoz a leggyakoribb
eszkdzok: az orvosi és a csaladi anamnézis, a fizikalis
vizsgdlat, a sziv elektromos nyomonkdvetése (az
elektrokardiogram vagy EKG), a sziv ultrahang
vizsgdlata (echokardiografia), a sziv MRI vizsgalat
(magneses rezonancia képalkotas), terheléses
vizsgdlat, 24 6rds szivritmus-monitor (Holter) és a
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sziv  elektromos vizsgdlata (elektrofizioldgiai
tanulmany vagy EPS) (lasd lentebb).

5.1. EKG (elektrokardiogram)

Ez a legalapvet6bb teszt. Kis ontapadds tapaszokat
(elektrodakat) helyeznek a mellkasra, néha a
karokra és a labakra is. Ezeket vezetékek kotik 6ssze
egy EKG-felvev6 késziilékkel, amely néhany
masodpercre felveszi az elektromos aktivitast, ami a
szivdobbanast eredményezi. Néha tovabbi vagy
ismételt EKG-vizsgdlatokra is szlikség lehet.

5.2. Szivultrahang (echocardiographia)

A szivultrahang ultrahanghullamokat hasznal a sziv
szerkezetének vizsgdlatara. A szivulltrahang képes
kimutatni a sziv kiilénb6z8 tipusu szerkezeti
elvaltozasait, példaul szivizom-betegségeket — mint
pl az ARVC - és szivbillentyl-rendellenességeket. Az
elvékonyodott szivizom teriletek is azonosithatok.

5.3. MRI

Az MRI-vizsgalat magneses teret hasznal a szivrdl
alkotott képek |étrehozasahoz. Maga a szkenner egy
nagy cs6, amelynek kdzepén egy asztal talalhato,
lehet6vé téve a paciensnek a belsd térbe jutdsat. A
teszt korilbeltl egy orat vesz igénybe. Az MRI
nagyon jol megmutatja a sziv és az erek szerkezetét,
illetve a szivizom allapotat és azonositja a szivben
taldlhato esetleges hegesedéseket (fibrézisokat).

5.4. Terheléses vizsgalat (stressz teszt)

A terheléses vizsgalat megegyezik a fent leirt EKG-
val, mely soran a futépadon vagy szobakerékparon
végzett edzés el6tt, alatt és utan készil felvétel. Ez
rogziti a terhelés soran bekévetkez6 valtozasokat az
elektromos mintazatokban.

5.5. Holter vizsgalat

A Holter EKG vizsgalat soran a pdciens kap egy kis
digitdlis gépet, amelyet a derék koriili 6von lehet
viselni. A készilékbdl kijové négy vagy hat EKG
elektrodat ragasztanak a mellkasra. Ezutan 24-48
oran at, vagy akar hét napig figyeli és rogziti a sziv
elektromos aktivitasat. A monitorozds sordn az
Osszes tevékenységet érdemes ,eseménynapld”-
ban vezetni.

5.6. Elektrofizioldgiai vizsgalat (EPS)

Ez a vizsgalat azt jelenti, hogy egy hosszu csovet,
ugynevezett katétert vezetnek be az erekbe, és
juttatjak el a szivig. Elektromos jeleket (ingereket)
kiildenek az elektrokatéter segitségével a szivbe,
aminek hatdsara kiilonb6z6 sebességeken dobog.
Ezeket az adatokat rogzitik, ezaltal lehet6ség van
megallapitani, hogy a ritmuszavar a sziv mely
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régiojabdl indul ki és az eredmény felhaszndlhaté a
kezelési lehetdségek eldontésére.

5.7. Genetikai vizsgalat

Az ARVC-ben szenved csaladok alig felében
detektalhatd mutacido, az ARVC kialakulasaval
Osszefliggésbe hozhaté koroki gének
valamelyikében. Mivel nem minden gén ismert,
amely ARVC-t okozhat, a negativ genetikai
eredmény (vagyis amikor nem taldlunk mutaciot)
nem zarja ki az ARVC orokletes mivoltat.

6. Terapia

Bar az ARVC nem gydgyithato, a kezelések segitenek
a tinetek enyhitésében és a hirtelen halal kialakulas
kockdzatdnak csokkentésében. A kezelés a sziv
pumpafunkciéjdnak javitdsara, a ritmuszavarok és
az életveszélyes aritmiak (szivmegallds) kialakulasi
kockazatanak csokkentésére Gsszpontosit. Ha a
betegeknél nagy a hirtelen halal kockazata (példaul
egy kordbbi szivmegallds utdn), vagy ha a tlinetek
nem kezelhet6k gyodgyszeresen, akkor fontoldra
vehet§ a belsd defibrillator (ICD) betltetése. Az ICD
folyamatosan figyeli a sziv elektromos aktivitasat, és
felismeri a  sulyos  aritmidkat. Az ICD
személyreszabottan programozhaté minden egyes
beteg szdmara. Sulyos és gyors aritmidkat képes
kezelni elektromos impulzusok kildésével, vagy
sokkot adhat le és visszadllithatja a normadlis
szivverést. Az ICD két részbdl all: az akkumuldtorbol
(a készulékbdl) és az elektromos vezetékbdl, amely
figyeli a sziv elektromos aktivitasat, és elektromos
impulzusokat vagy sokkot ad le a sziv szamara. Az
ICD vezetéke elhelyezhetd a jobb szivkamraban
(ereken keresztul) vagy a bér alatt, a mellkas sziv
feletti részén.

7. Eletméd & Sport

A ritmuszavarok megelGzésére kulcsfontossagu
ajanlasok vannak az ARVC-vel diagnosztizalt
betegek (és csaladok) szdmara:

e kertlni kell a meger6ltet6 testmozgast -
kiilonosen az intenziv, versenysportot és a
nehéz sulyok emelését;

e fontos a sport kerilése a legtobb
mutaciéhordozo paciens esetében;

e rendszeres ellendrzések a betegség
valtozasainak nyomon kovetése érdekében;

e csaladtagok 6sztonzése a szlirésre.
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Az ARVC diagndzisa és az allapot tovabbadasanak
képessége szorongdshoz és sok felmerild
kérdéshez  vezethet. Az  orvosi  szocialis
munkasoknak  vagy  pszicholégusoknak  van
tapasztalatuk ezzel kapcsolatban, és hasznos
segitséget nyuthatnak a betegek és a csaladtagjaik
szamara.

8. Utankovetés

A szivorvos (kardioldgus) a tiinetektdl, az életkortdl
és a kezelést6l fuggbéen tandcsot ad arra
vonatkozéan, hogy milyen gyakran kell ellendrizni a
beteget.

9. Csaladszlirés

Ha egy génmutaciét taldlnak egy ARVC-ben
szenvedd betegnél (lasd: Genetikai vizsgélat), a
beteg csaladtagjai (kezdve az els6 foku
csaladtagokkal: anya, apa, testvérek és gyermekek)
genetikai vizsgdlaton vehetnek részt egy erre
specializalédott genetikai szivklinikan. A
csalddtagokat, akikben ugyanaz a (csaladi) mutacié
megtaldlhatd, mutaciéhordozéknak nevezik, és
kardioldgus fogja kdvetni Gket. Azok a csaladtagok,
akiknél az adott muticid6 nem taldlhato,
megnyugodhatnak. Ha egy ARVC-ben szenved§
betegben nem azonositottak mutdciét, a beteg
csaladtagjainak (kezdve az elsé foku csaladtagokkal)
javasoljuk, hogy szivvizsgalat céljabol keressenek fel
kardioldégust. Az ARVC 4dltaldban a pubertds utan
alakul ki, amikor a gyermekek felnétté valnak. Egyes
gyermekeknél azonban mar korabban
jelentkezhetnek a betegség tlnetei. Ezért

gyermekeknek tiz éves kortdl ajanlott a vizsgalat.

10. ARVC és varanddssag

Gyermekvallaldas  el6tt fontos megvitatni  a

varanddssag alatt felmeriilé esetleges
kockazatokat, a gydgyszerek megvaltoztatasat és az

ellatast.
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