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PROAKTIV TESZT LELET PELDAK

Hosszu QT-szindroma

Proaktiv teszt eredmény elkészilt, az aldbbi eltérés kerllt felfedezésre:

KCNQ1 génben c.XXX patogén varians igazolddott, mely hosszu QT-szindroma . tipusara utal.
Ez a betegség az EKG-n QT id6 megnyuldst eredményezhet, mely veszélyes ritmuszavarhoz
vezethet. Kardioldgiai konzilium, kovetés és EKG vizsgdlat javasolt. A ritmuszavart sport,
kiilonos tekintettel Uszas aktivdlhatja, ennek keriilése javasolt. Javasolt tovabba kiszaradds
keriilése, gyors lazcsillapitas, mivel ezek is kockazati tényez6t jelentenek. Gydgyszer felirds,
szedés el6tt ellendrizendd, hogy az adott gydgyszernek nincs QT id6t megnyujté hatasa. A
leirtak betartasa jelentdsen csokkentheti a kockazatokat sulyos szévédmény vonatkozasaban.
Tovabbi prevencids intézkedésekrdl (gyogyszerszedés, ICD) a kardiolégus dont. A betegség
50% eséllyel 6roklédik, sziildk, testvérek, gyerekek tesztelése lehetséges.

Cardiomyopathia

Proaktiv teszt LMNA c.XXX patogén varidnst igazolt, mely dilatativ cardiomyopathia
hatterében allhat. Ez a betegség a szivizom betegsége, szivmegnagyobbodast okozhat. Ez a
tipusi mutacid jelent6sen arrhytmogén, sportoldas nem javasolt ilyen esetben, mivel
ritmuszavarok aktivalédhatnak. Sziv UH, kardioldgiai vizsgalat és kdvetés, esetleg ezek alapjan
sziv MR javasolt. Kardioldgiai konzultdcié soran, amennyiben szikséges megtorténhet a
megfelel6 gydgyszerek bedllitasa. A leggyakoribb tiinetek a fulladas, faradékonysag, vizenyd,
ezek észlelése esetén azonnali orvosi vizsgalat sziikséges. Rendszeres klinikai kontroll segithet
a szovédmeények elkeriilésében. A betegség oroklédése autoszémalis dominans, 50% eséllyel
adddhat tovabb a kovetkezd generacidnak. Szilék, testvérek, gyerekek genetikai vizsgdlata
javasolt, ez alapjan lehet donteni a tovabbi teend6krél. Inkomplett penetrancia lehetséges,
tehat még hordozdsdag esetén sem feltétleniil van jelen a teljes klinikai kép.

BRCA1 mutacio

Proaktiv teszt BRCA1 c.XXX patogén varianst igazolt, mely 6rokletes emlG- és petefészekrak
kockazatot jelent. A ilyen genetikai hibat hordozdk 60-70%-a esetében jelentkezik olyan
betegség, mely ehhez a genetikai elvdltozdshoz kapcsolédik. Elsésorban az eml6 és
petefészekrak rizikd emelkedett, de hasnyalmirigyrak és melanoma esetén is megfigyelhet6
enyhébb kockazat novekedés.

Javaslatok:

Rendszeres mammografia vagy emlé MR (legaldbb évente). Esetleg preventiv mastectémia
vagy preventiv petefészek eltavolitds felmerilhet. Ennek pszicholdgiai, klinikai
vonatkozasairdl beszéltlink, tovabbi felvildgositdas sebészeti konziliumon lehetséges.
Rendszeres eml6 Onvizsgalat (havonta) és rendszeres klinikai emlGvizsgalat (évente)
Rendszeres hivelyi UH, legaldbb évente. Onkolégia konzilium javasolt lehet, ott a
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gyogyszerekkel kapcsolatos vonatkozdsok datbeszélhetéek. Hasi panaszok esetén
belgydgydszati, onkoldgiai jelentkezés sziikséges, de éves vagy fél éves klinikai vizsgalat, illetve
gondozd orvos megitélése szerint hasi UH vizsgdlat javasolt lehet.

BOrgyodgydszati megjelenés javasolt a b6r felmérése, fotdk készitése céljabol. Rendszeres
kovetés sziikséges. Egészséges életmdddal, kerlilendd agensekkel kapcsolatos kérdéseket
megbeszéltiik. Javasolt karcinogének keriilése, egészséges, minél inkdbb természetes
tapldlkozds, szolarium és alkohol keriilése. Képalkoté vizsgdlatnal, amennyiben lehetséges
nem ionizald sugdrzast hasznalé eszkdz hasznalata javasolt. A betegség 50% eséllyel 6roklédik,
szUl6k, testvérek, 18 év feletti gyermekek vizsgalata lehetséges. A fentiek betartds jelentds
kockazatcsokkenést jelenthet.

Malignus hyperthermia

Proaktiv teszt RYR1 c.XXX patogén genetikai varians igazolt, mely malignus hyperthermia
betegségre utal. Ez sokaig rejtve maradhat, ha nem torténik mutét. Ez a betegség md(téti
altatas sordn okozhat sulyos szovédményeket (tulzott testh6mérséklet emelkedés) bizonyos
gyogyszerhatdsokra, tehat erre m(itét el6tt az anesztezioldgus figyelmét mindenképpen fel
kell hivni. Erre a betegségre figyelmeztet6 karszalag viselése is javasolt lehet akut esetekre.
igy a szov6dmények elkeriilhetSek. Ritkabb esetben izomfesziilést, tulzott izzadast, izom és
fejfajast, borkilitéseket is okozhat a betegség. llyen esetben neurolégiai és bGrgydgyaszati
vizsgalat lehet javasolt. Szerotonin antagonista gydgyszerek keriilése szintén javasolt, javasolt
ezt gyogyszerszedés el6tt figyelembe venni. A magas hémérsékleten tartézkodas kerilendd,
[z koran csillapitandd. A taldlt varidns 50% eséllyel 6roklédik, a csalddtagok szlirése
lehetséges. Ez javasolt a csaladdal atbeszélni.
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