QT lungo (sindrome):                             cause, sintomi, farmaci, diagnosi

Introduzione
La sindrome del QT lungo (LQTS dall’inglese) è disturbo che colpisce l’attività elettrica del cuore, chi ne soffre può sviluppare l’aritmia, cioè un’anomalia del battito cardiaco che diventa irregolare e incontrollabile in risposta all’esercizio fisico o allo stress.

L’aritmia può anche colpire senza alcun motivo apparente i pazienti che soffrono QT lungo, ma non tutti i pazienti che soffrono di LQTS soffrono anche di aritmia che quando si verifica può però essere fatale.

L’espressione “QT lungo” si riferisce a una conformazione anomala evidenziata dall’ECG (elettrocardiogramma), l’esame che monitora l’attività elettrica del cuore.

Il QT è l’intervallo di tempo, registrato dall’elettrocardiogramma, che trascorre tra il momento in cui i ventricoli ricevono l’impulso a contrarsi e il momento in cui accumulano sufficiente potenziale per contrarsi di nuovo. Ricordiamo che i ventricoli sono le due “camere” inferiori del cuore.

La scansione temporale dell’attività elettrica che genera il battito cardiaco è complessa e l’organismo la controlla con particolare attenzione: in condizioni normali l’intervallo QT dura circa un terzo del tempo totale del battito registrato dall’elettrocardiogramma, invece nei pazienti che soffrono di sindrome del QT lungo dura più del normale. La scansione temporale del battito cardiaco risulta quindi alterata e si possono sviluppare anomalie del ritmo cardiaco, ovviamente molto pericolose.

2 Cause
LQTS ereditaria

La sindrome del QT lungo ereditaria è provocata da geni difettosi, in particolari quelli che controllano la produzione di determinati tipi di canali ionici del cuore: in alcuni casi i canali ionici possono essere in quantità insufficiente, oppure non funzionare correttamente, oppure le due eventualità possono presentarsi contemporaneamente.

Se soffrite di LQTS ereditaria avete ricevuto il gene difettoso (o i geni difettosi) da uno dei genitori o da entrambi: la sindrome del QT lungo ereditaria è un disturbo con cui dovrete convivere per tutta la vita.

Sono stati identificati sette tipi di LQTS ereditaria, indicati con i numeri da uno a sette. I tipi più comuni sono l’1, il 2 e il 3.

· Se soffrite di LQTS 1 o di LQTS 2 il flusso degli ioni potassio attraverso i canali ionici delle cellule cardiache è anormale, e questo può causare problemi durante l’esercizio fisico oppure quando provate emozioni o stress molto intensi. In queste situazioni può accadere che il vostro cuore inizi a battere molto velocemente e in modo incontrollato, e che quindi non riesca più a pompare il sangue nel vostro organismo. Se non si interviene con tempestività quest’eventualità può essere fatale.

· Se soffrite di LQTS 3 c’è invece un’anomalia del flusso degli ioni sodio attraverso i canali ionici delle cellule cardiache. Anche in questo caso il cuore può iniziare a battere rapidamente e senza controllo, eventualità che può essere fatale. Nella sindrome del QT lungo 3 i problemi di solito si verificano nei momenti in cui il cuore batte più lentamente, ad esempio durante il sonno.

LQTS acquisita.

Alcuni farmaci e alcuni disturbi possono provocare la sindrome del QT lungo acquisita, o non ereditaria.

LQTS indotta dai farmaci

Attualmente più di 50 farmaci si sono dimostrati in grado di causare la LQTS, tra quelli di uso frequente ricordiamo:

· Antistaminici e decongestionanti,

· Diuretici (farmaci che aiutano l’organismo a rimuovere l’acqua in eccesso),

· Antibiotici,

· Antidepressivi,

· Farmaci anticolesterolo e alcuni farmaci antidiabetici.

Alcuni dei pazienti che soffrono di sindrome del QT lungo indotta da farmaci potrebbero anche soffrire di una forma ereditaria del disturbo, che rimane asintomatica se non assumono determinati farmaci in grado di aumentare la lunghezza del QT o di far diminuire i livelli di potassio nel sangue. Se la LQTS è asintomatica, è detta silente.

Altre cause dell’LQTS

La diarrea o il vomito protratti, che impoveriscono il sangue degli ioni potassio o sodio, potrebbero causare la LQTS: in questo caso la sindrome non scomparirà finché i livelli ematici degli ioni non saranno tornati alla normalità.

L’anoressia nervosa ed alcuni disturbi della tiroide potrebbero causare una diminuzione improvvisa dei livelli dello ione potassio nel sangue, provocando la LQTS.

La sindrome del QT lungo è una malattia rara, gli esperti ritengono che colpisca una persona su 7.000, ma non ci sono dati sicuri perché la sindrome spesso non viene diagnosticata.

Nei soli Stati Uniti la sindrome del QT lungo causa da 3.000 a 4.000 morti improvvise di bambini e giovani, la morte improvvisa senza motivi apparenti tra i bambini è un evento raro ma, se si verifica, spesso è causata da questa sindrome.

La LQTS ereditaria di solito è diagnosticata per la prima volta durante l’infanzia o in età giovanile, il 50% dei pazienti affetti ha il primo episodio di aritmia prima dei 12 anni, mentre il 90% prima dei quarant’anni. Il disturbo viene diagnosticato raramente nei pazienti di età superiore ai 40 anni.

Nei ragazzi colpiti l’intervallo QT (sull’elettrocardiogramma) spesso ritorna alla normalità dopo la pubertà, in questo caso il rischio di sintomi e complicazioni della sindrome diminuisce.

La LQTS è più frequente tra le donne, che corrono un maggior rischio di svenimento o di morte improvvisa durante il ciclo mestruale e nelle fasi immediatamente successive al parto.

La LQTS è anche frequente tra i bambini sordi, perché i problemi genetici a carico dell’udito sono gli stessi che provocano il malfunzionamento dei canali ionici del cuore.

Fattori di rischio

Il rischio di soffrire di sindrome del QT lungo aumenta se c’è famigliarità per il disturbo, tra i possibili sintomi:

· svenimenti o convulsioni senza motivo apparente,

· annegamento o semiannegamento,

· morte improvvisa senza cause apparenti.

Si è inoltre a rischio di sviluppare sindrome del QT lungo se si assumono farmaci che allungano l’intervallo QT, il vostro medico potrà spiegarvi quali sono i farmaci, con o senza ricetta, che comportano questo rischio.

Si può soffrire di LQTS se si ha forte vomito o diarrea o altri disturbi che fanno diminuire i livelli di sodio o potassio nel sangue; tra gli altri disturbi ricordiamo ad esempio l’anoressia nervosa, la bulimia e determinati disturbi della tiroide. 

Sintomi
Se soffrite di sindrome del QT lungo siete soggetti ad un’aritmia improvvisa e pericolosa, cioè a un’anomalia del battito cardiaco. I segni e i sintomi dell’aritmia dovuta all’LQTS di solito compaiono per la prima volta durante l’infanzia e comprendono:

· Svenimenti senza motivo apparente perchè il cuore non pompa sangue a sufficienza al cervello. Gli svenimenti si possono verificare quando si è sottoposti a stress fisico o emotivo. Alcuni pazienti possono avere le palpitazioni prima di svenire.

· Convulsioni senza motivo apparente. Gli svenimenti dovuti alla LQTS potrebbero essere scambiati per convulsioni causate dall’epilessia. Nei bambini, lo svenimento potrebbe essere scambiato per reazione isterica a una situazione stressante.

· Annegamento o semiannegamento, che possono essere causati da svenimenti in acqua.

· Arresto cardiaco senza motivi apparenti o morte improvvisa. Il cuore cessa improvvisamente di battere, senza una causa apparente. Chi ha un arresto cardiaco muore nel giro di pochi minuti se non viene curato con tempestività, la maggior parte delle persone che hanno un arresto cardiaco perde la vita. Nel 10 per cento dei pazienti l’arresto cardiaco o la morte improvvisa sono il primo e unico sintomo della LQTS. 
Altri segni e sintomi

In molti casi chi soffre di LQTS 3 è anche affetto da aritmia cardiaca durante il sonno, quando può essere presente un respiro rumoroso e affannoso.

LQTS asintomatica

Chi soffre di sindrome del QT lungo può non presentare alcun sintomo e in questo caso si parla di LQTS silente. I medici spesso consigliano ai famigliari dei pazienti affetti dal disturbo di farsi controllare, anche in assenza di sintomi.

Gli esami medici e genetici possono scoprire se si è affetti dalla LQTS e, in caso affermativo, di che tipo è il disturbo.

Diagnosi
La diagnosi di sindrome del QT lungo è effettuata da un cardiologo, cioè da un medico specializzato nella cura delle malattie e dei disturbi del cuore. Per diagnosticarla i medici prendono in considerazione:

· i risultati dell’ECG (elettrocardiogramma),

· la storia del paziente e il risultato della visita medica,

· i risultati dei test genetici.

ECG

L’ECG (elettrocardiogramma) è un esame semplice e indolore che registra l’attività elettrica del cuore, questo esame può diagnosticare un intervallo QT più lungo del normale o altri probabili sintomi della sindrome del QT lungo. Spesso i medici diagnosticano la sindrome del QT lungo durante un ECG effettuato perché si sospettano problemi cardiaci di altra natura.

Non tutti i pazienti che soffrono di LQTS presentano un intervallo QT lungo sull’elettrocardiogramma, perchè l’intervallo QT può cambiare a seconda del momento: in alcuni casi può essere lungo, in altri normale. Proprio per questo motivo il medico potrà chiedervi di effettuare diversi elettrocardiogrammi nel giro di alcuni giorni o settimane; in alternativa dovrete indossare un dispositivo detto monitor Holter.

L’Holter registra i segnali elettrici prodotti dal cuore lungo un periodo di 24 o 48 ore. Dovrete indossare diversi piccoli cerotti (elettrodi) sul torace, connessi mediante cavetti a un piccolo registratore portatile. Il registratore può essere fissato alla cintura, tenuto in tasca oppure appeso al collo. Quando indossate il monitor, potete svolgere le vostre normali attività, dovete però tenere un diario su cui annotare i sintomi che avvertite e il momento in cui compaiono. Poi restituirete il registratore e il diario al medico che leggerà i risultati. Il cardiologo, grazie all’Holter, potrà vedere come batteva il cuore nel momento in cui avete avvertito i sintomi. 

Lo scopo dell’Holter è quello di diagnosticare i problemi di breve durata, anche solo di pochi minuti.

· Alcuni pazienti presentano un intervallo QT lungo sull’ECG solo durante l’esercizio fisico, per questo il medico potrà consigliarvi di effettuare una prova da sforzo: quest’esame prevede lo svolgimento di un ECG durante l’esercizio fisico. Se non potete fare esercizio vi sarà iniettato un farmaco che ne simulerà gli effetti e farà lavorare il cuore con maggior intensità, aumentando la frequenza cardiaca.
Test genetici

Gli esami genetici del sangue possono servire per diagnosticare la LQTS ereditaria: se il vostro medico sospetta una sindrome del QT lungo, potrà consigliarvi di effettuare un test genetico. Gli esami del sangue genetici di solito sono consigliabili anche per i famigliari del paziente affetto da LQTS.

Purtroppo gli esami genetici non riescono a individuare tutti i casi di LQTS, ma solo i due terzi; quindi, se soffrite di sindrome del QT lungo, questi esami potrebbero non diagnosticare il disturbo.

Inoltre circa un terzo dei pazienti che risultano positivi al test della LQTS non presenta alcun sintomo, probabilmente perché soffre di LQTS silente. Meno del 10 per cento di questi pazienti , tuttavia, sverrà o morirà all’improvviso a causa dell’aritmia cardiaca.

Anche se soffrite di LQTS silente, potreste comunque essere più a rischio della media di soffrire di aritmia dovuta ai farmaci che agiscono sui canali del potassio o sui livelli di potassio.

Tipi di LQTS ereditaria

Se soffrite di LQTS ereditaria può essere utile sapere in quale dei sette tipi ricade il vostro disturbo, in questo modo voi e il vostro medico riuscirete a impostare una terapia efficace e a decidere quali sono le modifiche dello stile di vita più opportune.

Per scoprire il tipo di LQTS di cui soffrite, il medico terrà in considerazione:

· i risultati dei test genetici,

· i tipi di situazione che scatenano l’aritmia,

· la risposta del vostro organismo ai farmaci.
Cura e terapia
Lo scopo della terapia per la sindrome del QT lungo è quello di prevenire le aritmie e gli svenimenti che potrebbero mettere in pericolo la vita del paziente: la terapia non è curativa, nel senso che non ripristina un intervallo QT normale sull’elettrocardiogramma, però migliora considerevolmente la prognosi dei pazienti.

Il medico vi consiglierà la terapia migliore nel vostro caso basandosi su:

Eventuali sintomi, ad esempio svenimento o arresto cardiaco

· tipo di LQTS di cui soffrite,

· rischio di svenimento o di arresto cardiaco improvviso,

· terapia che non pregiudica la vostra qualità della vita.

A chi soffre di LQTS asintomatica potranno essere dati i consigli seguenti:

· Modificare lo stile di vita in modo da diminuire il rischio di svenimento o di arresto cardiaco, ad esempio può essere necessario evitare lo sport agonistico e gli sforzi fisici intensi, ad esempio il nuoto, che sono in grado di provocare un’aritmia.

· Evitare i farmaci che possono provocare i sintomi, tra di essi ricordiamo alcuni di quelli usati per la terapia delleallergie, delle infezioni, dell’ipertensione, del colesterolo altoe della depressione.

· Assumere farmaci, come i betabloccanti, che diminuiscono il rischio di comparsa dei sintomi perché rallentano la frequenza cardiaca. .
A seconda del tipo di LQTS di cui soffrite dovrete assumere farmaci diversi per evitare le aritmie.

Se il medico ritiene che siate a rischio di complicazioni, potrà suggerirvi altre terapie più aggressive (che vanno ad aggiungersi ai farmaci e alle modifiche dello stile di vita), tra queste ricordiamo:

· Dispotivi impiantati chirurgicamente, come il pacemaker o il defibrillatore cardiaco impiantabile, che aiutano a regolare il battito cardiaco.

· Intervento chirurgico sui nervi che regolano il battito cardiaco.

Tra i pazienti a rischio troviamo coloro che hanno avuto episodi di svenimento o che presentano aritmie dovute a episodi precedenti di LQTS. 

Farmaci

I betabloccanti sono farmaci che impediscono al cuore di accelerare il ritmo in reazione a stress fisici o emotive, la maggior parte dei pazienti affetti da LQTS segue una terapia con un farmaco appartenente a questa classe.

I medici possono suggerire a chi soffre di LQTS 3 di assumere farmaci sodioantagonisti, farmaci che fanno diminuire l’attività dei canali del sodio.

Pacemaker e defibrillatore

Questi dispositivi impiantati chirurgicamente servono per tenere sotto controllo il ritmo cardiaco, cosicchè quando c’è un’anomalia nel battito danno una piccola “scossa” elettrica al cuore.

È possibile impiantare i pacemaker o i defibrillatori nel torace o nell’addome con un intervento chirurgico relativamente semplice.

