Betegtajékoztatas

Brugada-szindroma (BrS)

1. A normal sziv

A sziv egy specidlis izom, amely rendszeres és
folyamatos Osszehlzdédasdval a vért a testbe és a
tidébe pumpadlja. A sziv pumpafunkcidjat a sziven
athalado elektromos jelek aramlasa okozza, amely
ciklusosan ismétlédik. Minden ciklus egy szivverés.
A sziv ezen elektromos aktivitasa
elektrokardiogramon (EKG) lathaté. Ha a sziv
elektromos tevékenysége megzavarodik, abban az
esetben aritmiarol, szivritmuszavarrol
beszélhetiink, mely befolydsolhatja a sziv

pumpafunkcidjat.

2. Brugada-szindréma

A Brugada-szindroma (BrS) egy ritka Orokletes
szivbetegség, amelynél a sziven keresztiil dtdramlé
elektromos jelekben zavar keletkezik. Ez azért
alakulhat ki, mert karosodik a szivet felépitd
sejtekben a natrium dramlasa. Ez életveszélyes
szivritmuszavarokhoz vezethet.

3. El6fordulasi gyakorisaga & oroklédése

Korilbeltl 2000 - 5000 emberbdl 1 érintett; ez a
betegség becsilt prevalencidja. A BrS o6rokl6dé
betegség lehet. Ez azt jelenti, hogy a BrS-t egy gén
hibaja (mutacidja) okozhatja, amely csalddon bellili
orokl6dést mutathat. A gén a DNS-lnk része, amely
kédot tartalmaz egy molekula (fehérje)
el6allitdésdhoz. Minden embernek két példanya
(allél) van minden génbdl, amelyek a BrS
kialakuldsdhoz kothetSk. A BrS-t a sziv natrium
csatornainak kodjat tartalmazé gén mutdcioi
okozhatjak. Ezt a gént SCN5A-nak hivjak. Az SCN5A
az egyik autoszomalis kromoszéman taldlhaté. Ha a
BrS-t az SCN5A gén mutacidja okozza, akkor ezt
autoszomadlis domindns betegségnek nevezik. Ez azt
jelenti, hogy az SCN5A gén két (apatdl vagy anyatol
szarmazd) kopiaja (allél) kozul mar az egyik
mutacidja elegendd a BrS kialakuldsahoz (a mutacio
dominans). Az SCN5A
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gén mutdcidval rendelkez6 személynek 50
szazalékos (1:2) esélye van tovabborokiteni
gyermekének a mutaciot. Azonban 50 % annak az
esélye is, hogy a gyermek nem 6rokli a mutaciot.
Bizonyos esetekben el6fordulhat uUj keletkezésd,
ugynevezett de novo mutacié, mely a petesejtben,
a himivarsejtben vagy az embridban jon létre.
Ezekben az esetekben a gyermek szilei nem
hordozzak az adott hibds gént és a betegség sem
jelentkezik naluk, de a gyermekben kialakul az BrsS,
illetve tovabb tudja oOrokiteni a hibds gént az
utédainak.
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1. Abra: Autoszomalis dominéns 6roklédés

4, Tiinetek

A tinetek kozé tartozhat szédUlés,
szivdobogasérzés, ajulds és néha hirtelen halal.

Ugyanakkor nagyon sok a tiinetmentes beteg is.
5. Diagnézis

A BrS diagnozisanak feldllitdsdhoz a leggyakoribb
eszkozok: az orvosi és csaladi anamnézis, a fizikalis
vizsgdlat, a sziv elektromos nyomonkdvetése
(elektrokardiogram vagy EKG), az Ajmaline vagy
Flecainide  teszt,  szivultrahangos  vizsgdlat

(echocardiogram), a terheléses vizsgalat és a Holter
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EKG felvétel. Altaldban a BrS-t EKG-n lehet
detektdlni és diagnosztizalni. A BrS-ben szenvedd
betegeknek harom kiilonb6z6 tipusu EKG-
mintazata lehet (3. dbra). A BrS diagndzisat csak
akkor allapitjak meg, ha egy személy nyilvanvalé 1-
es tipusi EKG-mintdzattal rendelkezik (spontan
mintazatként ismert). Néhany embernél az 1-es
tipusi EKG-mintazat nem spontdn, hanem lassu
gyogyszerinjekcioval (Ajmaline vagy Flecainide
teszt) valthaté ki. Ezeknél a betegeknél mas
problémaknak is jelentkezni kell a diagnozis
feldllitdsdhoz (példaul szivmegalldas vagy BrS
el6forduldsa a csalddban). Ha a pacinesnek
nincsenek tlinetei, és csak 2-es vagy 3-as tipusu
EKG-mintazata van, még az Ajmaline tesztet
kovet6en is, akkor a BrS diagndzisa nem allithatd fel,
és a szivorvos (kardioldogus) rendszeres ellenérzése
javasolt.

5.1. EKG (elektrokardiogram)

Ez a legalapvet6bb teszt. Kis ontapadds tapaszokat
(elektrodakat) helyeznek a mellkasra, néha a
karokra és a labakra is. Ezeket vezetékek kotik 6ssze
egy EKG-felvevé késziilékkel, amely néhany
masodpercre felveszi az elektromos aktivitast, ami a
szivdobbandst eredményezi. Néha tovabbi vagy
ismételt EKG-vizsgdlatokra is sziikség lehet.
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2. Abra: Brugada mintazat.
A képen az A dbra egy normal EKG-mintat mutat,

még a B dbran a Brugada-EKG tipikus jeleit lathatjuk
ST-szegmens elevacioval (amit a piros nyil mutat).
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3. Abra: Brugada-szindréma 1.,2., és 3. tipusa

(Forrds: az ausztral Centenary Institute engedélyével)
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5.2. Ajmaline teszt

Ha az EKG alapjan BrS gyanuja meriil fel, de ez nem
teljesen egyértelmi (példaul 2-es vagy 3-as tipusu
EKG-mintazat esetén), akkor megfontolhatd az
Ajmaline teszt. Az ajmaline egy olyan gydgyszer,
amelyet intravénasan (infuzidként ismert lassu
injekcidval) lehet beadni a paciensnek, hogy felfedje
a tipikus 1-es tipusd EKG-mintat. Ha az ajmaline
nem all rendelkezésre, a teszt egy masik
gyogyszerrel is elvégezhetd, mint példaul a
Flecainide.

5.3. Terheléses vizsgalat (stressz teszt)

A terheléses vizsgalat megegyezik a fent leirt EKG-
val, mely sordn a futépadon vagy szobakerékpdron
végzett edzés el6tt, alatt és utdn késziil felvétel. Ez
rogziti a terhelés soran bekovetkez6 valtozasokat az
elektromos mintazatokban.

5.4. Holter vizsgalat

A Holter EKG vizsgalat soran a pdciens kap egy kis
digitalis gépet, amelyet a derék korili 6von lehet
viselni. A készulékbdl kijové négy vagy hat EKG
elektrédat ragasztanak a mellkasra. Ezutdn 24-48
Oran at, vagy akar hét napig figyeli és rogziti a sziv
elektromos aktivitasat. A monitorozds soran az
Osszes tevékenységet érdemes ,eseménynapld”-
ban vezetni.

5.5 . Cardiomemo és kardialis eseményrogziték
Ezek a fent leirt Holter-vizsgalat bonyolultabb
valtozatai. Barmilyen tilinet esetén a készilék
aktivdlhatd, hogy rogzitse a szivritmust. A
cardiomemo elénye, hogy nincsenek rajta
elektrodak, igy csak a mellkasra kell helyezni, mikor
a tlinetek jelentkeznek.

5.6. Szivultrahang (echocardiographia)

A szivultrahang ultrahanghulldmokat hasznal a sziv
szerkezetének vizsgdlatara. A szivulltrahang képes
kimutatni a sziv kilonb6z6 tipust szerkezeti
elvdltozasait, példaul szivizom-betegségeket és
szivbillenty(-rendellenességeket. Az elvékonyodott
szivizom teriiletek is azonosithatok. Az BrS-ben
szenved§  betegeknél nincsenek  szerkezeti
eltérések, de ennek meger8sitésére gyakran
egyszeri szivultrahangos vizsgalatot is végeznek.

5.7. Sziv MRI

Az MRI-vizsgalat magneses teret hasznal a szivrdl
alkotott képek létrehozdsahoz. Maga a szkenner egy
nagy cs6, amelynek kézepén egy asztal taldlhatd,
lehet6vé téve a paciensnek a belsé térbe jutasat. A
teszt korilbelll egy o6rat vesz igénybe. Az MRI
nagyon jol megmutatja a sziv és az erek szerkezetét,
illetve a szivizom allapotat és azonositja a szivben
taldlhatd esetleges hegesedéseket (fibrézisokat).
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Hasznos BrS-ben szenvedd betegek szamdra,
akiknél a sziv szerkezetét érint6 problémak gyanuja
meril fel. Ezeknél a betegeknél a sziv MRI-vel
részletesebben meg lehet vizsgdlni a sziv
szerkezetét.

5.8 Genetikai vizsgalat

A BrS csaladok kozil korulbeltl 4-bél 1 esetben
(25%) a mutacié az SCN5A-génben talalhatd. A BrS-
ben szenved6 csalddok fennmaradd 75%-aban a
betegségért felel6s genetikai probléma varhatdan
Osszetettebb lesz, példaul a kilonb6z6 gének
tébbszords mutacioi lehetnek felelGsek.

6. Terapia

A legtobb BrS-ben szenvedd paciensnek nincs
szliksége kezelésre. Azoknal az embereknél, akiknél
korabban szivritmuszavar allt fenn, vagy a
szivritmuszavar kockazata fokozott, megfontolhatd
bels6 defibrillator (ICD) beliltetése. Az ICD
folyamatosan figyeli a sziv elektromos aktivitdsat, és
képes felismerni a sulyos aritmidkat. Az ICD minden
egyes paciensre kilon programozhaté. Sulyos és
gyors szivritmuszavarokat képes kezelni elektromos
impulzusok kildésével, vagy sokkot ad le, és
helyreallitja a normalis szivverést. Az ICD két részbdl
all: az akkumulatorbdl (az eszk6ézbdl) és az
elektromos vezetékbdl, amely figyeli a sziv
elektromos aktivitasat, és elektromos impulzusokat
vagy sokkot ad a szivnek. Az ICD vezetéke
elhelyezhet6 a sziv jobb kamrdjaban (vérereken
keresztiil) vagy a bér ala a mellkas sziv feletti részén.

7. Eletmod & Sport

A ritmuszavarok megelGzésére kulcsfontossagu
ajanlasok vannak az BrS-sel diagnosztizalt betegek
(és csaladok) szamara:

- keriilje azokat a gydgyszereket, melyek ronthatjak
az allapotat. A kerllend6 gydgyszerek listajat
megtalalja ezen a honlapon:

www.brugadadrugs.org

- laz esetén (= 38,5 Celsius-fok) fontos kérhazba
menni egy EKG-t csindltatni. Egyes BrS-ben
szenved§ beteg EKG-jdban jelent6s valtozasok
léphetnek fel laz koézben, ami fokozott
szivritmuszavar  kockadzatdval jar. Ha nem
megoldhaté a kérhazba jutds, fontos a laz gyors
kezelése paracetamollal (a testhGmérséklet és az
aritmidk kockazatanak csdokkentése érdekében).

- keriilje a tulzott alkoholfogyasztast
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- batoritsak a hozzatartozokat a szlirésre

- altaldban a BrS-ben szenved§ betegek
sportolhatnak.

Mindazonaltal, ha egy betegnek fizikai aktivitas
kézben tlinetei vannak, a szakért6 orvos
javasolhatja, hogy ne sportoljon.

Az BrS diagndzisa és az allapot tovabbaddasanak
képessége szorongashoz és sok mds kérdéshez
vezethet. Az orvosi szociadlis munkasoknak vagy
pszicholégusoknak  van  tapasztalatuk  ezzel
kapcsolatban, és hasznos segitséget nyuthatnak a
betegek és a csaladtagjaik szamara.

8. Utankovetés

A szivorvos (kardiolégus) a tliinetektdl, az életkortdl
és a kezelést6l fuggbéen tandcsot ad arra
vonatkozéan, hogy milyen gyakran kell ellenérizni a
beteget.

9. Csaladszlirés

Ha egy SCN5A gént érint6 mutaciot taldlnak egy BrS-
ben szenved6 betegnél (Iasd: Genetikai vizsgalat), a
beteg csaladtagjai (kezdve az els6 foku
csaladtagokkal: anya, apa, testvérek és gyermekek)
genetikai vizsgdlaton vehetnek részt egy erre
specializalodott genetikai szivklinikan. A
csalddtagokat, akikben ugyanaz a mutacid
megtalalhatd, mutacidhordozéknak nevezik, és
kardiolégus fogja kdvetni 6ket. Azok a csaladtagok,
akiknél az adott mutacid nem taldlhatd, néha
szintén fenndllhat a BrS kialakulasanak esélye. A BrS
oka ezekben a csaladtagokban még nem ismert.
Ezért fontos, hogy a mutdcid nélkili csalddtagok is

kardiolégushoz forduljanak.

Ha egy BrS-ben szenvedd betegben nem taldlnak
mutaciét az SCN5A génben, a beteg csaladtagjainak
(kezdve az els6 foku csaladtagokkal) tanacsos
kardiolégushoz fordulni.

Bar a legtobb betegnél gyermekkorban még nem
jelentkeznek a BrS tiinetei, vannak olyan betegek,
akik fiatal korukban szivritmuszavart tapasztalnak,
amelyet gyakran |az valt ki. Ezeknek a betegeknek
gyakran koros EKG-ja van (példaul spontan 1-es
tipusu EKG-mintazat). Ezért javasolt, hogy a BrS-
betegek csaladtagjainak EKG-t végezzenek az életiik
els6 éveiben, majd utana lehetGség van
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megbeszélni, hogy a tovabbiakban milyen gyakran
kell ellenérzésekre jarni.

10. BrS és varandossag

”

Nincsenek konkrét ajanlasok (az ,,életmdd és sport
részben leirtakon kivil) az anyanak és a babanak a
varanddssag alatt.
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