Informacao para o Doente

Sindrome de Brugada

1. O Coragao Normal

O coragdo é um musculo especializado que se
contrai de forma regular, continua e automatica,
bombeando sangue para o corpo e pulmdes. Tem
quatro cavidades - duas na parte superior (as
auriculas) e duas na parte inferior (os ventriculos).
A acdo de bomba do coragdo é causada por um fluxo
de sinais elétricos através do coragdo que se repete
ciclicamente, e cada ciclo causa um batimento
cardiaco. Quando a atividade elétrica do coragdo é
perturbada, situagdo conhecida como arritmia, a
capacidade de bombear sangue adequadamente
pode ser afetada.

2. Sindrome de Brugada

A sindrome de Brugada (SBr) é uma doenga cardiaca
hereditaria rara na qual o fluxo de sinais elétricos
através do coragdo é perturbado. Isso ocorre
porque o movimento de sédio nas células do
coracgdo estd alterado, o que pode levar a arritmias
graves com risco de vida.

3. Prevaléncia & Hereditariedade

Entre 1 em cada 2.000 - 5.000 pessoas tém SBr (a
prevaléncia da doenca). A SBr pode ser uma doenca
genética. Isso significa que é causada por um defeito
(uma mutagdo) num ou mais genes que podem ser
transmitidos de pais para filhos. Um gene é parte do
nosso DNA que contém um cédigo para produzir
uma molécula (uma proteina) e cada pessoa tem
duas copias de cada gene.

A SBr pode ser causada por mutagbes no gene que
contém o cédigo para os canais de sddio no coragao.
Este gene é chamado SCN5A e localiza-se num dos
cromossomas autossémicos. Se a SBr for causada
por uma mutacdo no gene SCN5A, entdo é chamada
de autossémica dominante. Isso significa que uma
mutacdo em apenas uma das duas copias do gene
SCN5A (do pai ou da mae) é suficiente para
desenvolver SBr.
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Um pai portador de uma mutagao no gene SCN5A
tem 50% (1 em 2) de probabilidade de transmitir a
mutagdo a descendéncia. A probabilidade de uma
crianga ndo herdar o gene mutado também é de
50%. Em alguns casos, uma mutagdo de novo pode
ocorrer no ovulo, no espermatozoide ou num
embrido. Nesses casos, os pais da crianga ndo tém a
mutagdo nem SBr, mas a crianc¢a pode ter a doenga
e transmitir o gene mutado para os seus préprios
filhos.
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Figura 1.Hereditariedade autossémica dominante

4. Sintomas

Os sintomas podem incluir tonturas, palpitagdes,
desmaios e, por vezes, morte subita. No entanto,
também ha muitos doentes assintomaticos.

5. Diagndstico

As ferramentas mais comuns para o diagndstico da
SBr sdo a histéria médica e familiar, exame fisico,
eletrocardiograma (ECG), teste de ajmalina ou
flecainida, ecocardiograma, prova de esforco e
monitorizacdo de ritmo cardiaco (Holter).

Normalmente, a SBr pode ser diagnosticada pelo
ECG. Os doentes com SBr podem ter diferentes
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padrdes de ECG (Figura 3). O diagndstico de SBr so
é feito se a pessoa tiver um padrdo de ECG tipo 1
(conhecido como padrao espontaneo). Em algumas
pessoas, um padrdao tipo 1 ndo esta presente
espontaneamente, mas pode ser desencadeado
pela injecdo lenta de um medicamento (teste da
ajmalina ou flecainida). Essas pessoas também
precisam de ter outras alteracOes para se fazer o
diagndstico (por exemplo, antecedentes de
recuperacdo de uma paragem cardiaca ou histéria
familiar de SBr). Se uma pessoa ndo apresenta
sintomas e apresenta apenas um padrdo de ECG
tipo 2 ou 3, mesmo apds um teste de ajmalina, o
diagndstico de SBr ndo pode ser feito e o
acompanhamento regular por um cardiologista é
recomendado.

5.1. ECG (eletrocardiograma)

Este é o teste mais basico. Pequenos adesivos
(elétrodos) sdo colocados no peito e nos bragos e
pernas. Estes sdo conectados por fios a uma
magquina de gravacdo de ECG, que capta a atividade
elétrica por alguns segundos durante os batimentos
cardiacos. As vezes, s30 necessarios testes
adicionais ou repeticao do ECG.
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Figura 2. Padrdo de Brugada

Esta imagem mostra um padrdo de ECG normal (A)
e outro com as alteragdes tipicas de um ECG de SBr
(B) com elevagdo do segmento ST (indicado pela
seta vermelha).
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Figura 3. Brugada tipos 1,2 e 3.
(Fonte: com permissdo de Centenary Institute, Australia)
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5.2. Teste de Ajmalina
Se houver suspeita de SBr no ECG, mas ndo

houver certeza (por exemplo, quando esta presente
0 padrdo tipo 2) um teste de ajmalina pode ser
considerado. A Ajmalina é um farmaco que pode ser
administrado por via intravenosa (por uma inje¢do
lenta conhecida como infusdo) para desmascarar o
tipico padrdo tipo 1. Se a ajmalina ndo estiver
disponivel, o teste também pode ser realizado com
outro medicamento, como a flecainida.

5.3. Prova de Esforgo

A prova de esforgo consiste na monitorizagdo com
ECG durante e apds o exercicio em passadeira ou
bicicleta ergométrica. Este exame permite detetar
quaisquer mudangas nos padrdes elétricos que
ocorrem com o exercicio.

5.4. Monitorizagdo com Holter

A monitorizagdo Holter envolve uma pequena
maquina digital, que pode ser transportada a
cintura. Quatro ou seis elétrodos de ECG sdo
colados no peito. Em seguida, é registada a
atividade elétrica do coragdo durante 24 a 48 horas,
ou durante varios dias (registador de eventos).
Durante a monitorizagao todas as atividades e
sintomas sdao apontados num 'diario’'.

5.5 Registador de eventos cardiacos

Existem versGes mais complexas de monitorizagdo
de Holter em que um pequeno dispositivo é
implantado por baixo da pele no peito para registo
do ritmo do coragdo durante os sintomas ou
arritmias.

5.6. Ecocardiograma

O ecocardiograma usa ondas de ultrassom para
observar as estruturas do coragdo. Um
ecocardiograma pode detetar diferentes tipos de
alteragdes estruturais no corag¢do, por exemplo,
doengas do musculo cardiaco e alteragbes nas
valvulas cardiacas. Os doentes com SBr ndo tém
problemas estruturais, mas muitas vezes realizam
ecocardiograma para confirmar a auséncia de
alteragoes.

5.7. Ressonancia Magnética Cardiaca

Na ressondncia magnética sdo usados campos
magnéticos para criar as imagens do coragdo. O
aparelho consiste num tubo grande com uma mesa
no meio, que permite que o doente deslize para
dentro do tunel. O teste pode durar cerca de uma
hora. Uma ressonancia magnética mostra com
grande qualidade e resolucdo a estrutura do
coracgdo, dos vasos sanguineos, e as alteracdes do
musculo cardiaco como cicatrizes (fibrose). E util
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quando ha suspeita de alteragbes estruturais em
doentes com SBr.

5.8 Teste Genético

Em cerca de 1 em 4 das familias com SBr (25%), uma
mutagdo no gene SCN5A pode ser encontrada. Nas
restantes das familias com SBr (75%), espera-se que
o problema genético responsavel pela doenca seja
mais complexo, por exemplo, muta¢des multiplas
em genes diferentes.

6. Tratamento
A maioria das pessoas com SBr ndo precisa de

tratamento. No entanto, em pessoas com arritmias
prévias ou com um elevado risco de arritmias, a
implantagdo de um cardiodesfibrilador (CDI) pode
ser considerada.

O CDI monitoriza constantemente a atividade
elétrica do coracdo e reconhece arritmias graves,
tratando-as ao enviar impulsos elétricos rapidos ou
dando um choque elétrico, revertendo a arritmia ao
ritmo cardiaco normal.

O CDI é programado de forma especifica para cada
doente. Consiste em duas partes: a bateria (o
dispositivo) e o elétrodo (cabo elétrico) que
monitoriza a atividade elétrica e fornece impulsos
elétricos ou choque elétrico ao coragdo. O elétrodo
de um CDI pode ser colocado nas cavidades
cardiacas direitas (através dos vasos sanguineos) ou
sob a pele numa d4rea do peito sobreposta ao
coragao.

7. Estilo de vida & Desporto

Existem recomendacBes importantes para o0s
doentes (e familiares) diagnosticados com SBr, para
evitar arritmias:

e evitar drogas/farmacos que possam agravar a
SBr/despoletar arritmias. A lista de farmacos a
evitar pode ser encontrado em

www.brugadadrugs.org ;

e durante a febre (temperatura > 38,52 C), é
importante fazer um ECG. Alguns doentes com SBr
apresentam alteragGes importantes no ECG durante
a febre, com risco aumentado de arritmias. E
importante tratar a febre rapidamente com
paracetamol (para baixar a temperatura corporal e
reduzir o risco de arritmias);

e evitar o consumo excessivo de alcool;
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e encorajar o rastreio entre os familiares;

e geralmente os doentes com SBr podem praticar
desporto. No entanto, se uma pessoa tiver tido
sintomas durante a atividade fisica, o médico
especialista pode aconselhar fortemente a ndo
fazer exercicio

O diagndstico da SBr e a possibilidade de
transmissdo da doenga aos descendentes podem
causar ansiedade e muitas duvidas. Os médicos e
psicélogos com experiéncia nesta area podem ser
Uteis para esclarecer e tranquilizar o doente e seus
familiares.

8. Seguimento

O médico do coracgdo (cardiologista) aconselhara
com que frequéncia o acompanhamento é
necessario, dependendo dos sintomas, da idade e
do tratamento.

9. Rastreio Familiar

Se uma mutac¢do no gene SCN5A for encontrada
num doente com SBr (ver teste genético), os
membros da sua familia (iniciando-se pelos
familiares em primeiro grau: mae, pai, irmaos, irmas
e filhos) podem fazer o teste genético numa
clinica/servico especializado em genética. Os
familiares nos quais a mesma mutagdo (familiar) é
encontrada, sdao chamados de portadores da
mutagdo e devem ser avaliados por um
cardiologista. Os membros da familia em que a
mutac¢do ndo é encontrada podem, por vezes, ter
SBr. A causa para a SBr nestes familiares ndo se
encontra esclarecida. E, por isso, importante para os
familiares sem a mutac¢do serem avaliados por um
cardiologista.

Se, pelo contrario, ndo for identificada qualquer
mutagdo causal num doente com SBr, os familiares
desse doente (iniciando-se pelos familiares em
primeiro grau) devem ser avaliados por um
cardiologista para realizar exames cardiacos.
Embora a maioria dos doentes nao apresente
sintomas durante a infancia, alguns apresentam
arritmias em idade jovem, muitas vezes
desencadeadas pela febre. Estes geralmente
apresentam um ECG anormal (por exemplo, um
padrdo de ECG tipo 1 espontdneo). Assim, é
recomendado que familiares de doentes com SBr
realizem um ECG nos primeiros anos de vida, apds o
qual devem ser aconselhados sobre o seguimento.
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10. SBr e Gravidez

Ndo ha recomendagBes especificas (além das
relatadas em ‘estilo de vida e desporto’) para a mae
e o0 bebé durante a gravidez.
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