Informacija pacientams

Aritmogeniné desiniojo skilvelio kardiomiopatija

1. NormaliSirdies veikla

Sirdis — tai ypatingas raumuo, kuris tolygiai ir
nepertraukiamai susitraukinéja, iSstumdamas kraujg j
visg kiina ir plaucius. Sirdj sudaro keturios ertmeés — dvi
virSuje (priedirdziai) 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.

2. Aritmogeniné
kardiomiopatija (ADSK)

desiniojo skilvelio

ADSK vyra Sirdies raumens liga (kardiomiopatija). Ji
daugiausia pazeidZia Sirdies skilvelius ir sukelia aritmijas
(Sirdies ritmo sutrikimus). ADSK daZniausiai paZeidZia
deginjjj skilvelj, bet gali paveikti ir kairjjj. Si liga taip pat
vadinama aritmogenine kardiomiopatija, nes
pagrindinius simptomus sukelia aritmijos. ADSK taip pat
gali paveikti priesirdzius. ADSK reiskia, kad yra molekuliy
(baltymy), palaikanciy Sirdies raumens Iasteliy sukibima,
sutrikimy. Sergant ADSK, Sie baltymai gaminami
netinkamai ir jie negali iSlaikyti Sirdies raumens lasteliy
tvirtai susiglaudusiy. Tada Sirdies raumens lIgstelés
atsiskiria viena nuo kitos, susilpnéja ir mirSta. Po to
Sirdies srityje, kurioje Zuvo raumens lgstelés, prasideda
uzdegimas, o prarastas Igsteles pakeicia randinis audinys
ir riebalai. Dél to pasikeicia Sirdies raumens struktdra, o
skilvelio sienelé gali iSplonéti ir iSsitempti. Tai sukelia du
svarbiausius sutrikimus:

1. Gali sutrikti elektros impulsy sklidimas Sirdimi ir dél
to gali vystytis aritmijos;

2. Plonos Sirdies skilveliy sienelés nebegali normaliai
susitraukti ir iSstumti kraujo.

3. Paplitimas ir paveldéjimas
Lyginant su kai kuriomis kitomis kardiomiopatijos

rasimis, ADSK pasitaiko retai. Mazdaug 1 iS 2000-5000
asmeny serga ADSK; toks yra apytikris ligos paplitimas.
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Saltinis: Ted Rogers Sirdies tyrimy centras

ADSK daznai lemia genetiné priezastis. Tai reiskia, kad ja
sukelia geno defektas (mutacija), kuris gali bdati
paveldimas. Genas — tai DNR dalis, kurioje yra kodas,
pagal kurj gaminama molekulé (baltymas). ADSK
atsiranda dél geny, kuriuose yra specifiniy Sirdies
molekuliy (baltymy) kodai, mutacijy. Kiekvienas Zmogus
turi po dvi kiekvieno geno, kuris gali bti siejamas su
ADSK, kopijas. Kad issivystyty ADSK, pakanka vienos is
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 mutavusio geno, taip pat yra 50 proc.
Kartais ADSK gali bdti autosominio recesyvaus
paveldéjimo liga. Tai reiskia, kad iSsivystyty ADSK,
reikalingos abiejy geno kopijy mutacijos (tiek tévo, tiek
motinos). Tai, ar ADSK yra autosominio dominantinio, ar
autosominio recesyvaus paveldéjimo liga, priklauso nuo
atitinkamo geno ir mutacijos. Kai kuriais atvejais
kiausialgstéje, spermatozoide arba embrione gali jvykti
nauja (de novo) mutacija. Tokiais atvejais vaiko tévai
neturi mutacijos ir neserga ADSK, taciau vaikas jau serga
ADSK ir gali perduoti mutavusj geng savo vaikams.

Daugiau informacijos: https://guardheart.ern-net.eu
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Autosominis dominantinis paveldéjimas

4. Simptomai

Sergant ADSK, baklé ilgainiui gali blogéti. Simptomai
priklauso nuo Sirdies elektrinio aktyvumo, taip pat nuo
Sirdies struktdros ir nuo to, kaip veiksmingai susitraukia
Sirdies raumuo. Sergant ADSK, dél sutrikusio Sirdies
elektrinio aktyvumo gali iSsivystyti aritmija — Sirdies
plakimai, kai jau€iama, kad Sirdis plaka per greitai, gali
pasireiksti galvos svaigimas ir alpimas. Dél sumazéjusio
Sirdies raumens (ypac desiniojo skilvelio) gebéjimo
iSstumti kraujg organizme gali imti kauptis skysciai, deél
to patinsta kojos ir pilvas, atsiranda dusulys.

5. Diagnozavimas

Dazniausiai ADSK diagnozé nustatoma, remiantis ligos
istorija ir Seimos anamneze, fiziniu iStyrimu, Sirdies
elektrinés veiklos istyrimu (elektrokardiograma arba
EKG), Sirdies ultragarsiniu tyrimu (echokardiografija),
Sirdies magnetiniu tyrimu (magnetinio rezonanso
tomografija arba MRT), fizinio kravio testais, Sirdies
ritmo jvertinimo tyrimais (Holterio EKG monitoringu) ir
elektriniu Sirdies istyrimu (elektrofiziologinis tyrimas
arba EFT)(Zr. toliau).

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

ant ranky bei kojy uzklijuojami mazi lipnds pleistrai
(elektrodai). Jie laidais prijungiami prie EKG jrasymo
aparato, kuris kelias sekundes fiksuoja elektrinj
aktyvumg, sukeliantj Sirdies plakima. Kartais reikia atlikti
papildomus arba pakartotinius EKG tyrimus.
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5.2. Sirdies ultragarsinis tyrimas (echokardiografija)
Tyrime naudojamos ultragarso bangos Sirdies

struktiroms stebéti. Sirdies ultragarsinio tyrimo metu
galima nustatyti jvairiy rasiy struktdrinius Sirdies
pokycius, pavyzdZiui, Sirdies raumens ligas, tokias kaip
ADSK ir Sirdies voztuvy ligas. Galima nustatyti Sirdies
raumens iSplonéjimo sritis.

5.3. Sirdies magnetinio rezonanso tyrimas (MRT)
MRT tyrimo metu Sirdies vaizdas gaunamas, naudojant

magnetinj lauka. Pats tomografas - tai didelis vamzdis,
kurio viduryje yra stalas, kuriuo pacientas jveZzamas j
tunelj. Tyrimas trunka apie valandg. MRT labai gerai
parodo Sirdies ir kraujagysliy struktlrg, Sirdies raumens
bikle ir leidZia nustatyti bet kokius Sirdyje esancius
surandéjimus (fibroze).

5.4. Fizinio kriivio tyrimas (krivio testas)
Fizinio krlivio testas yra toks pat kaip anksCiau aprasytas

EKG tyrimas, taciau jis uZraSomas pries$ fizinj krdvj ant
bégimo takelio ar treniruoklio, jo metu ir po jo. Taip
uzfiksuojami bet kokie fizinio krivio metu atsirandantys
elektrinés Sirdies veiklos pokyciai.

5.5. Holterio monitoravimas
Holterio monitoravimas atliekamas naudojant nedidelj

skaitmeninj aparata, 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 j , dienorastj“.

5.6. Elektrofiziologinis tyrimas (EFT)

Atliekant §j tyrimg j kraujagysle jkiSamas ilgas vamzdelis,
vadinamas kateteriu, kuris jvedamas j Sirdj. Kateteriu j
Sirdj siunc¢iami elektros impulsai, kurie privercia jg plakti
skirtingu greiciu. Visa informacija jraSoma ir gali bdti
panaudota siekiant nustatyti, i$ kur kyla Sirdies aritmijos
ir sprendziant dél tinkamiausiy gydymo bady.

5.7. Genetiniai tyrimai
MazZiau nei puséje Seimy, kuriose yra ADSK atvejy,

nustatoma mutacija viename i$ geny, galinciy sukelti
ADSK. Ne visi genai, galintys sukelti ADSK, yra Zinomi,
todél, gavus neigiama genetinio tyrimo rezultata (t. y.
nenustacius mutacijos), neatmetama galimybé, kad
ADSK gali biti paveldéta.

Daugiau informacijos: https://guardheart.ern-net.eu
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6. Gydymas

Nors ADSK neisgydoma, gydymas padeda kontroliuoti
simptomus ir sumazinti ilgalaike rizika. Gydymo metu
daugiausia démesio skiriama Sirdies susitraukimo
gerinimui, aritmijy kontrolei ir gyvybei pavojingy aritmijy
(Sirdies sustojimo) rizikos mazinimui. Jei pacientams
gresia didelé staigios mirties rizika (pvz., po ankstesnio
Sirdies sustojimo) arba jei simptomy negalima
kontroliuoti vaistais, galima svarstyti apie galimybe
implantuoti  vidinj  Sirdies  defibriliatoriy  (IKD).
Defibriliatorius nuolat stebi Sirdies elektrinj aktyvuma ir
gali atpaZinti sunkias aritmijas. Defibriliatorius gali bati
specialiai uZprogramuotas kiekvienam pacientui. Juo
galima gydyti sunkias ir didelio daznio aritmijas siunciant
elektros impulsus arba sukeliant elektros 3oka, taip
grazinant normaly Sirdies ritma. Defibriliatoriy sudaro dvi
dalys: baterija (prietaisas) ir elektros laidas, per kurj
stebimas elektrinis Sirdies aktyvumas ir kuriuo j Sirdj
siunciami elektriniai impulsai ar elektrinio Soko iSkrova.
Defibriliatoriaus laidas gali bdti pritvirtintas desinéje
sirdies ertmeéje (per kraujagysles) arba po oda kriitinés
srityje, esancioje virs Sirdies.

7. Gyvensena ir sportas

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

J vengti jtempto fizinio kravio, ypa€ intensyvaus,
varzybinio sporto ir sunkiy svoriy kilnojimo;

. daugumai mutacijos nesiotojy svarbu
nesportuoti;

. reguliariai tikrintis, kad baty galima nustatyti bet
kokius ligos pokycius;

. skatinti iSsitirti giminaicius.

ADSK diagnozé ir galimybé perduoti Sig ligg
palikuoniams gali kelti nerima ir daugybe kity klausimy.
Medicinos socialiniai darbuotojai arba psichologai turi
patirties Sioje srityje ir gali padéti pacientui ir jo Seimos
nariams.

8. Tolesni veiksmai

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

9. Seimos iStyrimas

Jei ADSK serganciam pacientui nustatoma geno
mutacija(Zr. , Genetiniai tyrimai“), 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 (paveldima) mutacija, vadinami mutacijos
neSiotojais ir juos toliau turi stebéti gydytojas
kardiologas. Seimos narius, kuriems paveldima mutacija
nenustatoma, galima nuraminti. Jei ADSK serganciam
pacientui mutacija nenustatoma, jo Seimos nariams
(pradedant nuo pirmos eilés Seimos nariy) patariama
apsilankyti pas kardiologg ir atlikti Sirdies tyrimus. ADSK
paprastai iSsivysto po lytinio subrendimo, kai vaikai
tampa suaugusiais. Taciau kai kuriems vaikams ligos
simptomai pasireiskia ir jaunesniame amziuje. Todél
rekomenduojama vaikus pradéti tikrinti, jiems sulaukus
desimties mety.

10. ADSK ir néstumas

PrieS pastojant svarbu aptarti visus galimus pavojus,
vaisty vartojimo pokycius ir priezilirg néstumo metu.
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