Jervell och Lange-
Nielsens syndrom

Jervell och Lange-Nielsens syndrom &r ett arftligt
tillstand med dubbelsidig medfédd hérselned-
sattning och hég risk fér allvarliga rubbningar i
hjartats rytm.

Féraldrar till barn med syndromet har sjalva en
okad risk fér rytmrubbningar.

I Sverige fods uppskattningsvis ett barn med Jervell och
Lange-Nielsens syndrom vartannat ar.

Symtom
De flesta med Jervell och Lange-Nilsens syndrom har en
medfodd horselnedsdttning. Vanligtvis innebér den dovhet.

Karaktéristisk for syndromet &r lang QT-tid, en stérning
i hjartats funktion som kan ses vid en EKG-undersokning.
Storningen medfor att pulsen blir 1ag och att risken for rytm-
rubbningar (arytmier) dr forhdjd. Arytmierna ger upphov
till aterkommande svimningar och kan orsaka plotslig dod.
Svimningsanfallen kan ibland feltolkas som epilepsi.

Aldre barn och vuxna kan mérka av yrsel eller hjért-
klappning fore svimningarna. Fysisk och psykisk anstrang-
ning kan utlésa symtomen, men rytmrubbningar kan ibland
uppsta utan férvarning eller pataglig yttre orsak.

Hjértsymtomen visar sig vanligtvis under de tre forsta
levnadsaren, men drdjer ibland till vuxen élder.

Personer med syndromet kan ocksé ha balanssvarigheter
och en nagot forsenad grovmotorisk utveckling. En del har
symtom fran mag-tarmkanalen och vissa har lagt blodvirde.

Foréldrar till barn med syndromet har medfott 14ngt
QT-syndrom, ett arftligt tillstdnd som ocksa innebér 6kad
risk for svimning och hjartrytmrubbningar. Ibland upp-
tacks inte detta forrdn fordldrarna far ett barn med Jervell
Lange-Nielsens syndrom.

Orsak

Jervell och Lange-Nielsens syndrom orsakas av forandringar
i nagon av tva gener med betydelse for cellernas kalium-
jonkanaler. Nedsatt funktion i kaliumjonkanalerna paverkar
bland annat hjértats och innerdrats funktion.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar Jervell och Lange-
Nielsens syndrom. Insatserna bestar i att forebygga livs-
hotande tillstdnd och kompensera for horselnedséttningen
eller dovheten.

Personer med syndromet behdver livslang forebyggande
behandling med betablockerare, lidkemedel som minskar
risken for arytmier. En del personer behover hjartstimulator
(pacemaker), och vissa behdver implanterbar defibrillator
som vid behov kan ge hjértat en elektrisk stot.

Fysisk anstringning paverkar risken for arytmier, och
personer med syndromet behdver anpassa sin livsstil och
undvika séddant som kan framkalla symtom. Det ar viktigt
att kdnna till att vétskebrist samt vissa likemedel och andra
substanser kan oka risken for arytmier.

Horselhabilitering ar viktig. De flesta barn med syndromet
har idag kokleaimplantat och kommunicerar i forsta hand
genom tal, med teckensprak som stdd. Psykologiskt stod ar
viktigt.

Resurser
Familjemottagningen for langt QT-syndrom (LQTS) vid
Centrum for Kardiovaskular Genetik (CKG) vid Norrlands
universitetssjukhus i Umea har erfarenhet av utredning
och medicinsk uppfoljning av personer med Jervell och
Lange-Nielsens syndrom.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och informationom
séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Samhdllets stodinsatser.

Intresseorganisationer

* Hjéartebarnsfonden
e HREF, Horselskadades Riksforbund
* Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér &r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand
vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.
E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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