Jervell och Lange-Nielsens syndrom

Jervell och Lange-Nielsens Syndrom* (JLLNS)
ir ett sillsynt tllstdnd, som karakteriseras av
medfédd dovhet och paverkan pa hjirtats elek-
triska system. Det beskrevs 1957 av tvd norska
likare, som fatt ge sina namn till sjukdomen. I en
norsk familj med 6 barn, fann de att 4 av dem var
”dov-stumma” och hade hjirtproblem, medan
fordldrarna, som ej var slikt, liksom de tva 6vriga
syskonen var helt friska. Vid EKG undersékning
fann man avvikelser tydande pd att hjirtat
behovde lingre tid dn normalt for att forbereda
sig for en ny sammandragning. Man miter det
som kallas Q'I-td.

En typisk patient med detta tillstind dr ett dovt
barn, som har ldtt for att svimma. Svimningen
utléses ofta av anstringning eller kraftig
psykisk reaktion pa ndgot, tex affekttillstind
eller skrimselupplevelse.

Svimningen beror pd att hjirtats pumpformaga
for en stund sitts ur spel, varvid blodtrycket
sjunker. I wvirsta fall kan resultatet bli att
patienten plotsligt avlider. 'Ire av barnen i
den ursprungliga familjen dog tidigt. Tillstindet
kan litt tolkas som ett epileptiskt anfall.
Graden av hjirtproblematik kan variera frian
individ till individ.

JLNS ir en medfodd irftlig sjukdom. Arftlig-
heten innebidr att bigge forildrar maste ha
anlaget for sjukdomen. Den statistiska risken for
att avkomman skall drabbas ir dd 25%, hilften
blir anlagsbirare och 25% Kklarar sig bade frin
bdararskap och sjukdom. Detta dr den typiska
bilden vid sk. icke-dominant, ej kénsbunden
nedidrvning. Det dr ocksd viktigt att veta att
syskon eller fordldrar tll patienter med JILNS,
och som idr anlagsbdrare loper risk att ha
hjiartproblematiken, men utan horselpaverkan.

Varfor berdtta om detta nu? Dels har vi nu
mojligheter att uppticka doévhet tidigare édn
forr tack vare neonatal-screening, dels blir de
flesta barnen foremdl for cochleaimplantation.
Tillstdindet har uppmirksammats alltmer pd
senare tid. Man har kunnat bestimma de flesta
av de gener som ligger bakom sjukdomen,
och det dr ddrfor mojligt att med molekylira
tester stilla diagnosen och man kan med hjirt-
mediciner minska risken for allvarlig utging.
Utvecklingen har dérfor face ull foljd att cochlea-
implantationsenheterna har stor mojlighet att
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uppticka tillstindet, eftersom vi ser nistan alla
barn med medfédd dovhet och vi d4r medvetna
om tillstindet. Enheten 1 Oslo har bidragit till
att kunskapen om JILNS har spritts efter att ett
barn med icke kint JLLNS avlidit 1 samband med
inprogrammering av ett implantat.

Denna nya kunskap har dndrat vara utrednings-
rutiner pa sa sitt att vi nu alltid tar ett EKG pa
alla barn som remitteras till oss. Om detta visar
forlingd Q’l-tid, remitteras barnet och familjen
till barn-hjirtlikare for fortsatt handliggning.
Man testar dd blodprov frin samliga familje-
medlemmar for att utreda drftligheten. Om diag-
nosen faststills paborjas en livsling medicinsk
forebyggande behandling. Vissa mediciner som
i sig kan forlinga Q'I~tiden skall dirfor undvikas
1 fortsdttningen. Information om for JLNS-
patienter oldmpliga idrottsutovningar ir viktig.

Kunskap om JLLNS paverkar ocksa handligg-
ningen vad giller implantatoperationen. Man
ska t.ex inte anvinda lokalbed6vningsmedel
och man bor minimera antalet narkoser. Av detta
skidl har man 1 Oslo slopat den obligatoriska
datortomografin vid dessa patienter. Vid in-
programmering dr patienten inlagd péd sjukhus,
och vi har pa Huddinge i ett fall utfort in-
programmeringen pd operationsavdelningen med
pagaende EKG for att ha alla resurser nidra om ett
hjirtstillestand skulle intridffa. Nagot dramatiskt
intriffade dock ej. Det vi dr ridda for dr en
skrimselreaktion da processorn kopplas pa. Nir
barnet sedan vant sig vid ljud dr risken minimal.

Vi kommer att ta EKG dven pd alla dldre
barn, som inte har ndgon annan uppenbar orsak
till sin horselproblematik, 1 samband med
kontrollerna hér.

Saledes har vi nu fite ett "nytt” tillstind 1 var
arsenal av orsaker till grav horselned-
sattning/dovhet, dir det utéver horselproblema-
tiken dven finns andra viktiga aspekter att ta
hinsyn till.

* syndrom=ett symptomkomplex, ofta frin flera
organ med en gemensam grundorsak.
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