Betegtajekoztatas

Katekolaminerg polimorf kamrai tachycardia (CPVT)

1. A normal sziv

A sziv egy specidlis izom, amely rendszeres és
folyamatos Osszehlzdédasdval 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 keresztlil dramld
elektromos jelek hozzak létre. Ezek az elektromos
jelek egy ciklusban ismétlédnek, és minden ciklus
egy szivdobbanast okoz. Ha a sziv elektromos
tevékenysége megzavarodik, akkor aritmiardl,
szivritmuszavarrol beszélhetiink, mely
befolyasolhatja a sziv pumpafunkciojat.

2. CPVT

A CPVT egy ritka szivbetegség, amely a kamrai
tachycardia néven ismert gyors aritmiat okoz,
amelyet fizikai aktivitds vagy érzelmi stressz valt ki.
A CPVT els6sorban gyermekeknél és fiataloknal
fordul elg, bar barmely életkorban
diagnosztizalhato. A ritmuszavarokat a
szivizomsejtekben |év§ kalciumszint rendellenes
szabdlyozasa okozza. Ha a kalciumszint tul magas, az
kamrai tachycardidt okozhat. Ha ez a szokatlanul
gyors szivverés nem rendezddik magatdl, a vér nem
pumpalodik megfelel6en a testben, és szédiiléshez,
eszméletvesztéshez vagy akar hirtelen haladlhoz

(SCD) is vezethet.
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3. El6fordulasi gyakorisaga & oroklédése

Korilbelil minden 10 000 emberbdl 1 szenved
CPVT-ben (ez a betegség prevalenciaja). A CPVT egy
genetikai betegség. Ez azt jelenti, hogy a CPVT-t egy
gén hibdja (mutacidja) okozza, amely csaladon
bellli 6rokl6dést mutathat. A gén a DNS-link része,
amely kddot tartalmaz egy molekula (fehérje)
el6allitasdhoz. Minden embernek két példanya van
minden génbdl (allél), amelyek a CPVT
kialakuldasahoz kotheték. A CPVT-t a szivben
taldlhatd specifikus molekuldk (fehérjék) kddjait
tartalmazd gének mutacidja okozza. A kddold gén
két (apatdl vagy anyatdl szarmazd) képiaja (allél)
kozil mdr az egyik mutacidja elegendé a CPVT
kialakulasahoz. Ezt  autoszmalis  domindans
rendellenességnek nevezik, és az érintett sziil6nek
50 szazalékos (1:2) esélye van tovabborokiteni
gyermekének a mutdcidt. Azonban 50 szazalék
annak az esélye is, hogy egy gyerek nem 6rokli a
mutdciot. Néha a CPVT autoszomdlis recessziv
betegség is lehet. Ez azt jelenti, hogy a CPVT
kialakulasdhoz a gén mindkét kdpiajanak (allél)
tartalmazni kell a mutaciét (mind az apai, mind az
anyai). Az, hogy a CPVT autoszomalis dominans vagy
autoszomdlis recessziv betegség, az érintett géntdl
és a mutacio jellegétdl flgg. Egyes esetekben uj (de
novo) mutdcio léphet fel, mely a petesejtben, a
himivarsejtekben vagy az embridban keletkezik.
Ezekben az esetekben a gyermek sziilei nem
rendelkeznek mutaciéval és ndluk CPVT sem alakul
ki, de a gyermeknél kialakul a betegség, és atadhatja
a mutaciot a sajat gyermekeinek.

Tovébbi informacio: https://guardheart.ern-net.eu
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4. Tinetek

A CPVT leggyakrabban gyermekeket és fiatal
felnGtteket érint. A leggyakoribb tiinetek a
szivdobogas érzés (palpitacid) vagy az ajulas és az
Osszeesés, kilonosen edzés kozben. A CPVT
diagnosztizaldsa nehéz lehet, mivel az EKG nyugalmi
allapotban teljesen normilis, de a terheléses teszt
soran koros is lehet. A CPVT diagnosztizaldsa utan
azonban rendelkezésre dallnak a megfeleld
kezelések.

5. Diagnézis

A CPVT diagnodzisanak felallitasahoz a leggyakoribb
eszk6zOk: az orvosi és csaladi anamnézis, a fizikalis
vizsgdlat, a sziv elektromos nyomkovetése
(elektrokardiogram vagy EKG) és a terheléses
vizsgdlat. A terheléses tesztnek és a Holter EKG
vizsgdlatnak is fontos szerepe van a terdpia
sikerének ellen6rzésében, ezért ezeket minden
betegnél rendszeresen el kell végezni.

5.1. EKG (elektrokardiogram)

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

5.2. Terheléses vizsgalat (stressz teszt)

A terheléses vizsgalat megegyezik a fent leirt EKG-
val, mely sordn a futépadon vagy szobakerékparon
végzett edzés el6tt, alatt és utan készil felvétel. Ez
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rogziti a terhelés soran bekovetkez6 valtozdsokat az
elektromos mintdzatokban.

5.3. Holter vizsgalat

A Holter EKG vizsgalat soran a paciens kap egy kis
digitalis gépet, amelyet a derék korili 6von lehet
viselni. A készulékbdl kijové négy vagy hat EKG
elektrédat 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.

5.4. Cardiomemo és kardialis eseményrogzit6k
Ezek a fent leirt Holter-vizsgdlat bonyolultabb
vdltozatai. Barmilyen tlinet esetén a készulék
aktivalhaté, hogy rogzitse a szivritmust. A
cardiomemo elénye, hogy nincsenek rajta
elektrodak, igy csak a mellkasra kell helyezni, mikor
a tlinetek jelentkeznek.

5.5. Szivultrahang (echocardiographia)

A szivultrahang ultrahanghulldmokat hasznal a sziv
szerkezetének vizsgdlatara. A szivulltrahang képes
kimutatni a sziv kilonb6z6 tipusu szerkezeti
elvdltozasait, példaul szivizom-betegségeket és
szivbillentyl-rendellenességeket. Az elvékonyodott
szivizom terlletek is azonosithaték. A CPVT-ben
szenved6  betegeknél nincsenek  szerkezeti
eltérések, de ennek meger8sitésére gyakran
egyszeri szivultrahangos vizsgalatot is végeznek.

5.6. Genetikai vizsgalat

A CPVT-s csaladok tobb, mint felében lehet
mutaciét azonositani a RYR2 génben. Autoszomalis
recessziv CPVT-ben szenved6 betegeknél a CASQ2
génben két mutdcid taldlhatd. Az RYR2- és CASQ2-
gének két kulonboz6 fehérjét képeznek, amelyek
fontosak a szivizomsejtek kalciumszintjének
szabdlyozasaban.

6. Terapia

Gyakran irnak fel béta-blokkoldként ismert
gyogyszert az aritmidak csokkentésére. A CPVT-
betegeknél a szivfrekvencia lassitasara és a terhelés
vagy az izgalom szivre gyakorolt hatdsanak
csokkentésére hasznaljak. Mivel a béta-blokkoldk
lassitjak a szivverést, ez lehet6vé teszi, hogy a vér
teljesen kitoltse a kamrdkat, miel6tt kipumpalja
magabdl. Ez jobb szivm(ikddést és jobb vérkeringést
eredményez a szervezetben. A béta-blokkoldk
hatdsatdl fuggéen a terapia kombindlhaté mas
gyogyszerekkel, példaul flecainide-del. Azoknal a
betegeknél, akiknél a gyogyszerek nem hatnak, vagy

Tovébbi informacio: https://guardheart.ern-net.eu



ERN GUARD-Heart Betegtajékoztatds

Katekolaminerg polimorf kamrai tachycardia

szivmegallas utan, bels6 defibrillator (ICD) vagy
nyaki szimpatektémia alkalmazasa mérlegelheté. Az
ICD képes korrigdlni a legtobb életveszélyes
szivritmuszavart. A nyaki szimpatektomia (mas
néven szivdenervdcié) egy olyan sebészeti
beavatkozas, amely az adrenalint és hasonld
természetes anyagokat felszabadité idegeket
karositja a szivben.

7. Eletméd & Sport

A ritmuszavarok megel6zésére kulcsfontossagu
ajanldsok vannak az CPVT-vel diagnosztizalt betegek
(és csaladok) szamara:

- altaldnossdgban keriilje a versenyszeri és
megerdltet6 sportokat

- sportolni csak szakérté kardioldgus ajanlasa utan
szabad.

- béta-blokkoldk alkalmazasa (ha eldirjak)

- csaladtagok 6sztonzése a szlrésre.

Az CPVT diagndzisa és az allapot tovabbadasanak
képessége szorongashoz és sok mas kérdéshez
vezethet. Az orvosi szocidlis 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 fluggbéen tandcsot ad arra
vonatkozéan, hogy milyen gyakran kell ellenérizni a
beteget.

9. Csaladszlirés

Ha egy CPVT-ben szenved§ betegben génmutdciot
taldlnak, a beteg csaladtagjai (kezdve az els6 foku
csaladtagokkal: anya, apa, testvérek és gyermekek)
genetikai vizsgdlaton vehetnek részt egy erre
specializdlédott genetikai vizsgdlatokat is végzd
szivklinikan. A csalddtagokat, akikben ugyanaz a
mutacié megtaldlhatd, ,mutaciéhordozdknak”
nevezik, és kardioldgus ellenérzi rendszeresen. Azok
a csalddtagok, akiknél nem igazolhaté a mutdacio,
megnyugodhatnak. Ha egy CPVT-ben szenvedd
betegben nem azonositottak mutdciét, a beteg
csaladtagjainak (kezdve az elsé foku
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csaladtagokkal) tanacsos kardioldgushoz fordulni. A
CPVT-betegek mar gyermekkorban tapasztalhatnak
tlineteket. Ezért a CPVT-vel diagnosztizalt
csaladtagok genetikai- és kardioldgiai vizsgalata,
id6ben toérténd kezelése mar az els6 életévekben
(lehetSleg az Uszasoktatds megkezdése el6tt)
fontos.

10. CPVT és varanddssag

A vdranddssag alatt fontos a béta-blokkold kezelés
folytatdsa. Néha valtani kell a béta-blokkolok
tipusat, mert nem minden tipus alkalamzhaté
varanddssagban. Ha béta-blokkoldkat alkalmaznak
a vdranddssag alatt, tandcsos a korhazi szilést
megtervezni, mivel a  sziletend6  baba
szivfrekvencidja alacsony lehet.
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