Patientinformation

Katekolaminerg polymorf ventrikuldr takykardi

(CPVT- Catecholaminergic Polymorphic Ventricular Tachycardia)

1. Det normala hjartat

Hjartat ar en muskel som kontraherar sig
regelbundet och kontinuerligt och som pumpar blod
till kroppen och lungorna. Hjartat har fyra halrum,
tva férmak och tva kamrar. Hjartats pumpférmaga
initieras av ett flode av elektriska signaler genom
hjartat. Dessa elektriska signaler upprepar sig i
cykler och varje cykel orsakar ett hjartslag. Denna
elektriska aktivitet i hjartat kan matas pa ett
elektrokardiogram (EKG). Eventuell stérning av den
elektriska aktiviteten i hjartat kallas
hjartrytmrubbning eller arytmi vilket kan paverka
hjartats féormaga att pumpa ordentligt.

2. CPVT

CPVT ar en sallsynt hjartsjukdom som orsakar en typ
av snabb arytmi utgdende fran hjartats kamrar och
som benamns ventrikular takykardi, vilken kan
utlosas av fysisk aktivitet eller kanslomassig stress.
CPVT upptéacks framst hos barn och ungdomar, dven
om det kan diagnostiseras i alla aldrar. Arytmin
orsakas av en onormal reglering av nivan av kalcium
i hjartats celler. Om nivan av kalcium blir for hog,
kan det resultera i ventrikuldr takykardi som kan
medfdra yrsel, svimningar eller till och med pl6tslig
dod.
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3. Forekomst & arftlighet

Cirka 1 av 10 000 personer har CPVT. CPVT &r en
genetisk sjukdom. Detta innebar att den orsakas av
en genetisk avvikelse (en mutation) i en gen som
kan foras vidare i familjer. En gen ar en del av vart
DNA som innehaller en kod for att bygga ett
protein. CPVT orsakas av en avvikelse i de gener
som innehaller koder for proteiner i hjartat. Varje
person har tva kopior av varje gen som kan kopplas
till CPVT. En avvikelse i bara en av de tva kopiorna
av en av dessa gener (antingen fran far eller mor)
racker for att utveckla CPVT. Detta kallas en
autosomalt dominant nedarvning. En person med
en avvikelse i genen har en 50 % (1 av 2)
sannolikhet att féra den vidare till varje barn.
Sannolikheten att ett barn inte kommer att drva
den avvikande genen &r ocksa 50 %. Ibland kan
CPVT nedarvas autosomalt recessivt, vilket innebar
att det behovs en genférandring fran vardera
fordldern for att barnet ska utveckla CPVT. Om CPVT
ar en autosomalt dominant sjukdom eller en
autosomalt recessiv sjukdom beror pa vilka gener
och genetiska avvikelser som ar inblandade. | vissa
fall kan en ny (de Novo) avvikelse bildas i dgg- eller
spermie-cellerna eller i ett embryo. | dessa fall har
barnets fordldrar inte den genetiska avvikelsen och
CPVT, men barnet har CPVT och kan fora den
avvikande genen vidare till sina egna barn.
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4. Symptom

CPVT drabbar oftast barn och unga. De vanligaste
symtomen ar hjartklappning eller svimning, sarskilt
vid fysisk anstrangning. Att diagnostisera CPVT kan
vara svart, eftersom EKG ar helt normalt i vila men
kan vara onormalt under ett fysiskt stresstest
(arbetsprov). Nar val CPVT har diagnostiseras, finns
flera behandlingar tillgangliga.

5. Diagnos

De vanligaste delarna i diagnostiken av CPVT ar sjuk-
och familjehistoria, fysikalisk undersokning, arbets-
EKG, och dygnsmonitorering av hjartrytmen
(Holter-EKG).
magnetrontgen (MRI) anvands ofta for att utesluta

Ultraljudsundersokning och

andra hjartsjukdomar. Arbetsprov och Holter-
overvakning anviands dven for kontroll av given
behandling.

5.1. EKG (elektrokardiogram)

EKG ar en standardundersdkning vid utredning och
uppfoljning av de flesta hjartsjukdomar. Ibland
kravs  ytterligare  eller  upprepade EKG-
registreringar.

5.2. Arbets-EKG (stress test)

EKG registreras fore, under och efter belastning pa
ett I6pband eller en motionscykel. Detta registrerar
eventuella foréandringar i hjartats elektriska system
som kan uppsta vid fysisk anstrangning.

5.3. Holter-monitoring

Holter-6vervakning gors med en liten apparat som

kan béaras pa ett balte runt midjan. Med EKG-
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elektroder registreras den elektriska aktiviteten i
hjartat under 24-48 timmar, eller i upp till sju dagar.
Under overvakningen ska alla aktiviteter och
eventuella hjartklappningar/svimningar noteras i en
"dagbok".

5.4 Hindelsesmonitor

Dessa kan 6vervaka hjartrytmen dygnet runt i flera
veckor eller i vissa fall flera ar (de senare ar
inopererade). De lagrar enbart forprogrammerade
handelser eller handelser som bararen har
markerat.

5.5. Ekokardiografi (ultraljud))

En ultraljudsundersdkning kan detektera olika typer
av strukturella férandringar i hjartat, till exempel
hjartmuskelsjukdomar  och  hjartklaffsjukdom.
Patienter med CPVT brukar inte ha sadana
hjartsjukdomar, men undersékningen utfors ofta en
gang for att bekrafta detta.

5.6. Genetisk testning (DNA-analys)

| 6ver halften av familjer med CPVT kan en avvikelse
i RYR2-genen identifieras. Hos patienter med
autosomalt recessiv CPVT, kan det finnas tva
genetiska avvikelser i CASQ2-genen. RYR2- och
CASQ2-generna kodar for produktionen av tva olika
proteiner som ar viktiga for styrning av
kalciumflédet i hjartcellerna.

6. Behandling

Betablockerare ar ofta effektiva och grundlaggande
i behandlingen av CPVT. Medicinen anvands for att
dra ner hjartfrekvensen och minska effekten av
anstrangning eller 6kad hjartfrekvens. Beroende pa
effekten av betablockeraren, kan behandlingen
kombineras med andra ldkemedel sasom flekainid.
Hos patienter dar mediciner inte fungerar eller hos
patienter efter hjartstillestand kan en intern
defibrillator, inopererad hjartstartare (ICD) eller s.k.
cervikal sympatektomi évervagas. En ICD Gvervakar
hjartats elektriska aktivitet och kan behandla svara
och snabba arytmier genom att skicka elektriska
impulser eller ge en elektrisk chock och darmed fa
hjartat sla i en normal hjartrytm. En ICD bestar av
ett batteri och en eller tva ledningar. Batteriet
(dosan) placeras under huden ofta till vanster pa
brostkorgen nedanfér nyckelbenet. Ledningarna gar
via blodkarlen till hjartats hoger kammare och ev.
hoger formak.

Cervikal sympatektomi (dven kallad hjart-
denervering) ar ett kirurgiskt ingrepp for att paverka
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de nerver som frigdor adrenalin och liknande
naturliga dmnen i hjartat.

7. Livsstilsrad

Viktiga rekommendationer for patienter (och
familjer) som diagnostiseras med CPVT, for att
forhindra arytmier:

-i allmanhet undvika tavlingsidrott och
anstrdngande sport

-idrottsaktiviteter avgors efter radgivning fran en
lakare med specialkunskaper om CPVT.

-anvandning av betablockerare (om sa foreskrivs)
-uppmuntra anhoriga att screenas

Diagnosen av CPVT och formagan att fora 6ver
tillstandet till sina barn, kan leda till angest och
manga andra fragor. Psykologer och kuratorer har
erfarenhet av detta och kan vara till hjalp for
patienten och familjemedlemmar.

8. Uppfoljning

Uppfdljning hos hjartlakare gérs med hansyn till
symtom, alder och behandling.

9. Familje-utredning

Om en genetisk avvikelse identifieras i en gen hos
en patient med CPVT (Se genetisk testning) ska
forstagradsslaktingar till denna patient (mor, far,
broder, systrar, barn) erbjudas genetisk vagledning
och gentest. Familjemedlemmar hos vilka samma
avvikelse hittas, kallas "anlagsbarare" och kommer
att foljas av en hjartlakare. Om man inte lyckats
identifiera en genetisk avvikelse hos en patient med
CPVT, rekommenderas i forsta hand
forstagradsslaktingar att gora en hjartbeddmning
hos kardiolog. Symptom kan debutera redan i
barndomen varfor utredning och ev behandling bor
goras redan under de forsta levnadsaren.

10. Graviditet

Under graviditet ar det viktigt att fortsatta
behandlingen med betablockerare. Ibland &r det
nodvandigt att byta typ av betablockerare,
eftersom inte alla typer ar lampliga under graviditet.
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