ERN GUARD-Heart: Tietoa potilaalle

Tietoa potilaalle

Brugadan oireyhtyma

1. Normaali sydan.

Sydan on erityislaatuinen lihas, joka supistuu
sadnndllisesti ja jatkuvasti pumpaten verta
elimistoon.  Sahkoisten  signaalien  kulku
sydamen lapi saa aikaan sydamen
supistustoiminnan. Nama sahkdiset signaalit
toistuvat sykleina. Yksi sykli saa aikaan yhden
syddamen lyénnin. Sydamen sdhkdista toimintaa
tutkitaan sydanfilmilla eli EKG:lla. Jos sydamen
sdahkoéinen toiminta hairiintyy rytmihairion takia,
se voi vaikuttaa huonontavasti syddmen

pumppauskykyyn.

2. Brugadan oireyhtima.

Brugadan oireyhtyma (BrS) on harvinainen
perinndllinen sairaus, jossa sydamen sahkdinen
toiminta on hairiintynyt johtuen natriumin kulun
poikkeavuudesta sydanlihassoluissa. Tama voi
johtaa henkea uhkaaviin rytmihairiéihin.

3. Esiintyvyys ja perinnollisyys.

Noin 1:lla 2000-5000 henkilostd on BrS
(sairauden esiintyvyys, Suomessa huomattavasti
harvinaisempi). BrS voi olla perinnéllinen
sairaus. Tama tarkoittaa, ettda BrS:n aiheuttaa
geenimuutos (mutaatio), joka voi kulkea
suvuissa. Geeni on osa perimamme DNA:ta, joka
sisdltdd koodin molekyylin (valkuaisaineen eli
proteiinin) muodostumiseen. Jokaisella
ihmiselld on kaksi kopiota jokaista geenia, jotka
voidaan  liittdd  BrS-oireyhtymaan. BrS:n
aiheuttaa mutaatio niissd geeneissd, jotka
sisaltavat ohjeen sydanlihaksen
valkuaisaineiden muodostumiseen. Tata geenia
kutsutaan SCN5A:ksi. SCN5A sijaitsee yhdessa
autosomaalisista kromosomeista. Jos BrS:n
aiheuttaa mutaatio SCN5A-geenissd,  sitd
vallitsevasti

kutsutaan autosomaalisesti

Brugadan oireyhtyma

periytyvaksi sairaudeksi. Mutaatio vain toisessa
SCN5A-geenikopioista  riittdd aiheuttamaan
BrS:n. Geenia kantavalla vanhemmalla on 50 %:n
riski (yhdelld kahdesta) siihen, etta lapsi perii
mutaation. Todennakoisyys sille, ettd lapsi ei
peri mutaatiogeenia, on myds 50 %.

Joissakin tapauksissa uusi (de novo) mutaatio
voi syntyd munasolussa tai siittiossa tai alkiossa.
Ndissa tapauksissa lapsen vanhemmilla ei ole
mutaatiota eikd Brugadan oireyhtymdaa, mutta
lapsella on BrS ja geenimutaatio voi periytya
edelleen hanen lapsilleen.
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Autosomaalinen vallitseva periytyminen
4. Oireet.

Oireet voivat olla mm. huimaus, tunne syddamen
poikkeavasta sykkeestd, pyortyminen ja joskus
dkkikuolema. On myo6s paljon oireettomia
potilaita.

5. Diagnoosi.

Yleisimmat tyokalut Brugadan oireyhtyman
diagnoosin asettamiseksi ovat potilaan esitiedot
ja sukuhistoria, kliininen tutkimus, sydanfilmi
(EKG), laakeainetestaus  ajmaliinilla  tai
flekainidilla, sydamen ultradanitutkimus (echo),
kliininen rasituskoe ja sydanfilmin
pitkaaikaisrekisterdinti (Holter). BrS voidaan
todeta EKG-nauhasta. BrS-potilailla voi olla
kolmea eri tyyppia EKG-poikkeavuutta. BrS-

diagnoosi voidaan tehdad, jos EKG-nauhassa on
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ilmeinen tyypin 1 muutos (ns. spontaani
muutos). Joillakin henkilgilla tyypin 1 EKG-
muutos ei ole esillda spontaanisti, mutta se
voidaan saada esille antamalla suoneen
laakeainetta (ajmaliini- tai flekainiditesti). Nailla
henkiloilla  tarvitaan muitakin  seikkoja
diagnoosin asettamiseen (esimerkiksi
syddnpysdhdys tai suvussa todettu BrS). Jos
henkild on oireeton ja hanelld on vain tyypin 2
tai 3 EKG-muutos, vieldpd ajmaliinitestin
jalkeen, ei Brugadan oireyhtyman diagnoosia
voida asettaa; silloin suositellaan sdannollista
seurantaa sydanlaakarilla (kardiologilla).

5.1. EKG

EKG on perustutkimus. Pienet liimatarrat
kiinnitetaan rintakehalle, kdsivarsiin ja jalkoihin.
Nama vyhdistetddan johdoilla EKG-laitteeseen,
joka nauhoittaa syddmen sdhkotoimintaa
muutaman sekunnin ajan. Joskus on tarpeen
tehda lisatesteja tai toistettuja EKG-nauhoja.

\'74

v2 it ' I's

Brugada-EKG.

Tassa kuvassa nahdaan normaali EKG (A.) ja
tyypilliset muutokset Brugadan oireyhtymassa
(B.), ST-tason nousu (punainen nuoli).
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Brugada-tyypit 1,2, ja 3.
Ldhde: Centenary Instituutti, Australia, luvalla.

5.2. Ajmaliinitesti

Jos epdilldadn Brugadan oireyhtymada EKG-
nauhasta, mutta ei olla tdysin varmoja
(esimerkiksi tyypin 2 tai tyypin 3 EKG-muutos on
nahtdvissd), voidaan harkita ajmaliinitestia.

Brugadan oireyhtyma

Ajmaliini on ladke, jota voidaan antaa henkildlle
suonensisdisesti  (hitaana  injektiona el
infuusiona) tuomaan esille tyypin 1 EKG-
muutoksen. Jos ajmaliinia ei ole saatavissa, testi
voidaan tehdd myo6s flekainidiladkkeella.
Rasituskoe on samankaltainen kuin ylld kuvattu
EKG, mutta rekisterdinti tehddan ennen
rasitusta, rasituksen aikana ja rasituksen
jalkeen, joka tehdaan joko
rasituskoepolkupyoralld tai juoksumatolla. N&in
rekisterdidadan sahkoiset sydanfilmimuutokset,
jotka tapahtuvat rasituksessa.

5.3. Kliininen rasituskoe

Rasituskoe on samankaltainen kuin ylla kuvattu
EKG, mutta rekisterdinti tehddin ennen
rasitusta, rasituksen aikana ja rasituksen
jalkeen, joka tehdaan joko
rasituskoepolkupyorélla tai juoksumatolla. N&in
rekisteroidadan sahkoiset sydanfilmimuutokset,
jotka tapahtuvat rasituksessa.

5.4. EKG:n pitkadaikaisrekisterdinti

EKG:n  pitkaaikaisrekisterdinti ~ suoritetaan
pienelld digitaalisella laitteella, joka kulkee
mukana vyotarodlle kiinnitetylld vyolla. Nelja tai
kuusi EKG-elektrodia teipataan rintakehalle.
Laite rekisterdi sydamen sahkotoimintaa 24-48
tuntia tai jopa 7 vuorokautta. Rekisterdinnin
aikana pidetdan paivakirjaa kaikista
toiminnoista.

5.5. EKG:n tapahtumamonitorointi
Nama laitteet ovat monimutkaisempia versioita

ylla kuvatusta EKG:n pitkaaikaisrekisterdinnista.

QOireen ilmetessa laite aktivoidaan

rekisterdimaan sydamen rytmi. Laitteen etu on
se, etta elektrodeja ei tarvita, vaan laite voidaan
asettaa rintakehille oireiden ilmetessa.

5.6. Sydiamen ultradanitutkimus (echo)
Sydamen  kaikututkimus  kayttdaa  hyvaksi
ultradaniaaltoja tutkittaessa sydamen
rakenteita. Silla voidaan havaita erityyppisia
syddamen rakennemuutoksia, esimerkiksi
sydanlihassairauksia tai sydanldppien
poikkeavuuksia.  Sydanlihaksen  paikallinen
ohentuminen voidaan myds havaita. BrS-
potilailla  ei ole syddamen  merkittavia
rakennepoikkeavuuksia, mutta usein
ultradanitutkimus tehd&dan kertaalleen
varmistamaan asia.

5.7. Sydamen magneettitutkimus (MRI)

MRI luo kuvia sydamesta kayttaen hyvaksi
magneettikenttda. MRI-laite itsessdan on
kookas putki, jonka keskelld on tutkimuspoyta;
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potilas vieddan tutkimuspoydalla putken
keskelle. Kuvaus kestdd noin tunnin. MRI-
tutkimuksella ndhdaan varsin tarkasti sydamen
ja verisuonien rakenteet, sydadnlihaksen tilanne
ja voidaan todeta  mahdolliset arvet
sydanlihaksessa. Se on hyddyllinen niille BrS-
potilaille, joilla epailldadn sydamen rakenteen
ongelmia. Nailla potilailla  MRI-kuvausta
kaytetaan sydamen rakenteen
yksityiskohtaisempaan tutkimiseen.

5.8. Geenitestaus

Noin yhdelld neljasta BrS-suvusta (25 %)
loydetdan mutaatio SCNA5-geenissa. Lopuilla 75
%:lla suvuista oletetaan tautia aiheuttavan
geenimuutoksen olevan monimutkaisempi,
esimerkiksi useita mutaatioita eri geeneissa.

6. Hoito.

Useimmat BrS-henkilot eivat tarvitse hoitoa.
Niille potilaille, joilla on ollut aiemmin
rytmihdirioitd tai rytmihairididen riski on
lisdadntynyt, voidaan harkita
rytmihdiriotahdistimen  asennusta.  Rytmi-
hairiotahdistin  (ICD) tarkkailee jatkuvasti
syddmen sdhkoista toimintaa ja se pystyy
toteamaan vakavat rytmihairiét. ICD voidaan
ohjelmoida yksil6llisesti jokaiselle potilaalle. Se
voi hoitaa vakavat nopeat rytmihairiot
tahdistamalla tai antamalla iskuhoidon ja
palauttamaan ndin syddamen normaalin rytmin.
Rytmihdiriotahdistimessa on  kaksi osaa:
virtalahde (tahdistinpatteri) ja tahdistinjohto,
joka tarkkailee sydamen sahkdista toimintaa ja
tarvittaessa tahdistaa tai antaa iskuhoidon.
Tahdistinjohto voidaan asettaa sydamen
oikeaan kammioon verisuonten kautta tai ihon
alle rintakehalle sydamen kohdalle.

7. Eldmantavat ja urheilu.

Olennaiset  suositukset  BrS-potilaille  (ja
perheille) rytmihairididen ehkdisemiseksi:

- On valtettava laakkeitd, jotka voivat
pahentaa BrS-potilaan tilaa. Lista
valtettavista ladkkeista 16ytyy

www.brugadadrugs.org -sivustolta
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- Kuumeen aikana (lamp6 yli 38,5 °C) on
tarkeda menna sairaalaan EKG:n ottoa
varten. Joillakin  BrS-potilailla on
merkittdvia muutoksia sydanfilmissa
kuumeen aikana ja lisaantynyt riski
rytmihairidihin. Jos ei ole mahdollista
mennd sairaalaan, on tarkeda hoitaa
kuumetta parasetamolilla (kuumeen
laskemiseksi ja rytmihairioriskin
alentamiseksi).

- Onvaltettava liiallista alkoholin kayttoa

- Rohkaistaan sukulaisia geenitesteihin

- Yleensd BrS-potilaat voivat osallistua
urheiluun. Jos henkil6lla on ollut oireita
fyysisen rasituksen yhteydessa,

asiantuntijaldaakari voi kuitenkin kieltaa

urheilun.

BrS-diagnoosi ja  sairauden  mahdollinen
periytyminen  jalkeldisille  voi  aiheuttaa
ahdistusta ja paljon kysymyksia.
Sosiaalityontekijoilla ja psykologeilla on tasta
kokemusta ja he voivat olla avuksi potilaalle ja

perheenjasenille.

8. Seuranta.

Sydanladkari  (kardiologi) antaa  ohjeet
seurannan tarpeesta riippuen oireista, iasta ja
hoidosta.

9. Suvun tutkiminen.

Jos geenimutaatio |6ytyy BrS-potilaalta (ks.
geenitestaus), taméan potilaan sukulaiset
voidaan testata perinndllisten sydansairauksien
poliklinikalla (aloittaen ensimmaéisen asteen
sukulaisista: &iti, isa, veljet, sisaret ja potilaan
lapset). Niitd perheenjdsenia, joilta sama
mutaatio |0ytyy, kutsutaan geenikantajiksi ja
heitd seuraa jatkossa kardiologi. Myos niilla,
joilta geenimutaatiota ei l10ydy, voi silti ilmeta
Brugadan oireyhtyma. Brugadan oireyhtyman
syytd nailla perheenjasenillda ei tiedetd. Siksi
heille on tarkedtd kdyda kardiologin
vastaanotolla.

Jos BrS-potilaalta ei 16ydy SCNA5-mutaatiota,

hédnen perheenjdsenidan neuvotaan
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hakeutumaan  sydanlaakarin  vastaanotolle
(aloittaen ensimmaisen asteen sukulaisista).

Vaikka useimmilla BrS-potilailla ei ole oireita
lapsuusidssa, on potilaita, joilla esiintyy
rytmihdiriéita ja nuorella idlld, usein kuumeen
laukaisemina. Nailla potilailla on usein
poikkeava EKG (esimerkiksi spontaani tyyppi 1
EKG). Siksi BrS-potilaiden perheenjasenia
suositellaan hakeutumaan sydanfilmin ottoon
ensimmadisten elinvuosien aikana, jonka jalkeen
voidaan antaa ohjeet seurannasta.

10. BrS ja raskaus.

Erityisid suosituksia raskauden aikana didille ja
lapselle ei ole (muita kuin Eldméantavat ja urheilu
-kappaleessa mainitut).
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