Betegtajékoztatas

HosszU-QT Szindroma (LQTS)

1. A normal sziv

A sziv egy specidlis izom, amely rendszeres és
folyamatos Osszehlzdédasdval a vért a testbe és a
tidSbe pumpalja. Négy lrege van - kett§ fent (a
pitvarok) és kett6 alul (a kamrdk). A sziv
pumpafunkcidjat a sziven keresztiil dramlo
elektromos jelek hozzdak létre. Ezek az elektromos
jelek egy ciklusban ismétlédnek, és minden ciklus
egy szivdobbanast okoz. Ha a sziv elektromos
tevékenysége megzavarodik, abban az esetben
aritmiardl, szivritmuszavarrdl beszélhetlink, mely
befolydsolhatja a sziv pumpafunkcidjat.

2. Hosszu-QT Szindroma

A hosszU-QT szindroma (LQTS) egy olyan betegség,
amely befolydsolja a sziv elektromos aktivitasat. A
QT-intervallum a szivverés egy részének mérésére
szolgdlé adat az EKG-n. Minden szivverés sordn a
sziven athaladd elektromos jel hatasara a szivizom
0sszehuzodik és vért pumpal. Miutdn a szivizom
Osszehuzdédott, id6 kell ahhoz, hogy ellazuljon és
visszatérjen eredeti dllapotahoz, miel6tt a
kovetkezé elektromos jel érkezik. A relaxacio
id6tartamat QT-intervallumnak nevezik. Az LQTS-
ben szenved6 betegeknél a QT-intervallum
hosszabb a normalisnal (ahogy a név is sugallja). Ha
a kovetkez6 jel tul koran érkezik (azaz amikor az
izom még nem allt teljesen helyre az utolsé
Osszehlzédds utan), az abnormalisan gyors
szivverést okozhat, ami szédiléshez,
eszméletvesztéshez vagy akdr haldlhoz is vezethet.

3. El6fordulasi gyakorisaga & oroklédése

Korulbeltl 2000 emberbél 1 szenved LQTS-ben ( ez
a betegség prevalencidja). Az LQTS egy genetikai
betegség. Ez azt jelenti, hogy az LQTS-t egy gén
hibdja (mutacidja) okozza, amely csalddon beliili
o6roklédést mutathat. A gén a DNS-lnk része, amely
kodot tartalmaz egy molekula (fehérje)
elGallitasdhoz.
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Forrds: a Mayo Clinics engedélyével

Minden embernek minden génbdl két példanya
(allél) van, amelyek 6sszekapcsolhatok az LQTS-sel.
Az LQTS-t a szivben taldlhaté molekuldk (fehérjék)
kédjait tartalmazé gének mutdcidja okozza. Az
érintett gén két (apatol vagy anyatdl szarmazo)
kopidja (allél) kozil mar az egyik mutacidja
elegendé az LQTS kialakulasahoz. Ezt autoszomalis
dominans rendellenességnek nevezik, és a hordozé
szilbnek 50 szazalékos (1:2) esélye van
tovabborokiteni gyermekének a mutaciét. Annak az
esélye, hogy egy gyermek nem 6rokli a hibas gént,
szintén 50 %.

Erintett
apa

Mem érintett
anya

A !

L]

Erintett Erintett Mem érintett
lany erintett fiu il lany

Autoszomdlis domindns 6roklddés

Néha az LQTS autoszomalis recessziv betegség is
lehet. Ez azt jelenti, hogy a gén mindkét
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példanyanak (allél) hordoznia kell a mutaciot (az
anyatél és az apatol kapottnak is) ahhoz, hogy
kialakuljon a betegség. Az érintett géntdl és a
mutacio jellegétdl fugg, hogy az LQTS autoszomalis
dominans vagy autoszomalis recessziv oroklGdést
mutat. Bizonyos esetekben el&fordulhat Uj
keletkezés(, ugynevezett de novo mutacié, mely a
petesejtben, a himivarsejtben vagy az embridban
jon létre. Ezekben az esetekben a gyermek sziilei
nem hordozzdk az adott hibds gént és a betegség
sem jelentkezik naluk, de a gyermekben kialakul az
LQTS, illetve tovabb tudja 6rokiteni a hibas gént az
utédainak.

4, Tiinetek

A hosszu QT-szindréma leggyakrabban
gyermekeket és fiatal felnGtteket érint. A
leggyakoribb tlinet az eszméletvesztés. Ez gyakran
olyan tevékenységek soran jelentkezik, amelyek
novelik a szivfrekvencidt és az adrenalinszintet a
szervezetben, mint példaul edzés (kiilondsen Uszas),
érzelmi igénybevétel (stressz) és hirtelen hangos
zajok. Az LQTS diagndzisdanak megdllapitdsa nehéz
lehet, mivel sok ember gyakran nem mutat
tliineteket. Ha azonban az LQTS-t diagnosztizaljak, a

megfeleld terapia all rendelkezésre.
5. Diagnézis

Az LQTS diagndzisanak felallitdsahoz a leggyakoribb
eszkdzOk: az orvosi és a csalddi anamnézis, a fizikalis
vizsgdlat, a sziv elektromos nyomonkdvetése (az
elektrokardiogram vagy EKG), a Holter EKG vizsgalat
és a terheléses vizsgalat. A diagnosis felallitasa
nagyon nehéz lehet, mert sok betegnél normalis
EKG-t lehet latni.

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-felvev6 késziilékkel, amely néhany
masodpercre felveszi az elektromos aktivitast, ami a
szivdobbandst 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 soran a futépadon vagy szobakerékpdaron
végzett edzés el6tt, alatt és utan késziil felvétel. Ez
rogziti a terhelés soran bekovetkezd valtozasokat az
elektromos mintazatokban.
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5.3. Holter vizsgalat

A Holter EKG vizsgalat sordn a paciens kap egy kis
digitalis gépet, amelyet a derék korili 6von lehet
viselni. A késziilékbdl 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 soran az
Osszes tevékenységet érdemes ,eseménynapld”-
ban vezetni.

5.4. Cardiomemo és kardialis eseményrégziték
Ezek a fent leirt Holter-vizsgalat bonyolultabb
valtozatai. Barmilyen tilinet esetén a készulék
aktivalhatd, hogy rogzitse a szivritmust. A
cardiomemo el6nye, 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 vizsgalatara. A szivulltrahang képes
kimutatni a sziv kilonb6z6 tipusu szerkezeti
elvdltozasait, példaul szivizom-betegségeket és
szivbillenty(i-rendellenességeket. Az elvékonyodott
szivizom teriletek is azonosithatok. Az LQTS-ben
szenvedd  betegeknél nincsenek  szerkezeti
eltérések, de ennek megerdsitésére gyakran
egyszeri szivultrahangos vizsgalatot is végeznek.

5.6. Genetikai vizsgalat

Az LQTS-nek tdbbféle tipusa van. Mindegyik tipust
mas gén mutacidi okozzdk. Az LQTS-s betegek
mintegy 70%-anal (10-bél 7-nél) az ismert LQTS
génekben kimutathatd a betegség oka. A mutaciot
hordozé betegek tobbségében a kévetkez6 harom
gén mutdcidja igazolhaté: KCNQ1, KCNH2 vagy
SCN5A. Ez a harom gén okozza az LQTS 1., 2. vagy 3.
tipusat.

6. Terdpia

Az o6roklott LQTS-re nincs gydogymadd, de a kezelés
segit megelGzni a tiineteket, és minimalizalja az
eszméletvesztés vagy a szivmegallds kockdzatat. A
kezelés a tlnetektdl, életkortdl, nemtdl és az adott
génmutaciotol figg. Gyakran irnak fel béta-
blokkoldként ismert gydgyszert az aritmiak
csokkentésére. Ezek a gydgyszerek a betegek 80-
90% -ndl hatasosak. A béta-blokkolék nem roviditik
meg a QT-intervallumot, hanem blokkoljak az
adrenalin és mas hasonld természetes anyagok
hatdsat a szivben, és ezdltal lassabb pulzushoz
vezetnek. Egyes betegeknél a béta-blokkoldkon
kivil mas gydgyszerek alkalmazasa is indokolt lehet.
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Azoknal a betegeknél, akiknél a gyogyszerek nem
hatnak, vagy kordbban tortént mar szivmegallas,
belsé defibrillator (ICD) vagy nyaki szimpatektomia
alkalmazdsa mérlegelhet6. Az ICD képes korrigalni a
legtobb  életveszélyes  aritmiat. A nyaki
szimpatektémia (mas néven szivdenervacid) egy
olyan sebészeti beavatkozas, amely az adrenalint és
hasonléd természetes anyagokat felszabaditd
idegeket karositja a szivben.

7. Eletméd & Sport

A ritmuszavarok megelGzésére kulcsfontossagu
ajanlasok vannak az LQTS-sel diagnosztizalt betegek
(és csaladok) szamara:

- altalanossagban kerilje a versenyszer(i és
megeréltet6 sportokat

- sportolni csak szakérté kardiolégus véleménye
alapjan szabad.

- béta-blokkoldk alkalmazasa (ha el&irjak)

- kerllje azokat a gydgyszereket, amelyek
megnyuljthatjdk a QT-intervallumot, és ezdltal
sulyosbithatjdk a betegséget. Az elkeriilendd
gybgyszerek listdja a http://crediblemeds.org
oldalon taldlhaté

- csaladtagok 6sztonzése a szlirésre.

Az LQTS diagndzisa és az allapot tovdbbadasianak
képessége szorongashoz és sok mas 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 (kardiologus) a tinetektdl, az életkortdl
és a kezelést6l fuggéen tandcsot ad arra
vonatkozdan, hogy milyen gyakran kell ellenérizni a
beteget.

9. Csaladszlirés

Ha egy LQTS-ben szenved6 betegben génmutdciot
taldlnak, a beteg csaladtagjai (kezdve az els6 foku
csaladtagokkal: anya, apa, testvérek és gyermekek)
genetikai vizsgalaton vehetnek részt egy erre
specializalédott genetikai vizsgdlatokat is végzé
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szivklinikan. A csaladtagokat, akikben ugyanaz a
mutacié megtaldlhato, ,,mutdciéhordozdknak”
nevezik, és kardioldgus ellenérzi rendszeresen Gket.
Azok a csalddtagok, akiknél nem igazolhato a
mutacié, megnyugodhatnak. Ha egy LQTS-ben
szenvedd betegben nem azonositottak mutacidt, a
beteg csaladtagjainak (kezdve az els6é foku
csalddtagokkal) tanacsos kardiolégushoz fordulni. A
LQTS-betegek mar gyermekkorban tapasztalhatnak
tineteket. Ezért a LQTS-sel diagnosztizalt
csaladtagok genetikai- és kardioldgiai vizsgalata,
id6ben torténd kezelése mar az els6 életévekben
fontos.

10. LQTS és varanddssag

Varandodssag alatt fontos a béta-blokkold kezelés
folytatdsa. Néha valtani kell a béta-blokkoldk
tipusdt, mert nem minden tipus alkalmazhaté
varanddssagban. Ha béta-blokkoldkat alkalmaznak
a vdaranddssag alatt, tandcsos a korhazi szilést
megtervezni, mivel a baba szivfrekvencidja alacsony
lehet. A szllés utani els6 kilenc hénapban extra
nyomon kovetés javasolt, mivel ebben az
id6szakban az anyaban fokozott a szivritmuszavar
kockazata (ez kiilonosen igaz a 2-es tipust LQTS-ben
szenvedé betegekre).
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