Patientinformation

Brugadas Syndrom

1. Det normala hjartat

Hjartat ar en muskel som kontraherar sig
regelbundet och kontinuerligt och som pumpar
blod till kroppen och lungorna. Hjartat har fyra
halrum, tvad féormak och tvad kammare. Hjartats
pumpférmaga initieras av ett flode av elektriska
signaler genom hjartat. Dessa elektriska signaler
upprepar sig i cykler och varje cykel orsakar ett
hjartslag. Denna elektriska aktivitet i hjartat kan
matas pa ett elektrokardiogram (EKG). Eventuell
storning av den elektriska aktiviteten i hjartat kallas
hjartrytmrubbning eller arytmi vilket kan paverka
hjartats féormaga att pumpa ordentligt.

2. Brugadas Syndrom

Brugadas syndrom (BrS) ar en sallsynt arftlig
hjartsjukdom dar flodet av elektriska signaler
genom hjartat &dr stérd. Detta beror pa att
transporten av natriumjoner i hjartmuskelcellerna
ar paverkad. Detta kan leda till livshotande
arytmier.

3. Forekomst och arftlighet

Nagonstans mellan 1 per 2000 och 1 per 5000
personer har BrS (férekomsten av sjukdomen). BrS
kan vara en genetisk sjukdom. Detta innebar att BrS
kan orsakas av en genetisk avvikelse (en mutation) i
en gen som kan arvas fran en forélder. En gen ar en
del av vart DNA som innehaller en kod for att bygga
ett protein. Varje person har tva kopior av varje gen
som kan kopplas till BrS. BrS kan orsakas av
avvikelser i genen SCN5A som innehaller koden for
natriumjonkanaler i hjartat. En avvikelse i endast en
av de tva kopiorna av SCN5A-genen (fran far eller
fran mor) racker for att utveckla BrS. Detta kallas for
autosomalt dominant sjukdom och en person med
en avvikelse i SCN5A genen har en 50 % (1 av 2)
sannolikhet att féra den vidare till varje barn.
Sannolikheten att ett barn
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inte drver avvikelsen ar ocksa 50 %. | vissa fall kan
en ny (de Novo) genetisk avvikelse forekomma i
agg- eller spermiecellerna eller i ett embryo. | dessa
fall har barnets fordldrar inte avvikelsen, men
barnet har BrS och kan fora sjukdomsanlaget vidare
till sina egna barn.
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Figure 1. Autosomal dominant arftlighet
4. Symptom

Symtomen kan vara yrsel, hjartklappning, svimning,
och ibland pl6tslig dod. Det finns dock ocksa en hel
del anlagsbéarare som inte har nagra symptom.

5. Diagnos

De vanligaste delarna i diagnostiken av BrS ar sjuk-
och familjehistoria, lakarundersokning, EKG,
Ajmalin- eller flekainidtest, ultraljudsundersdkning,
arbets-EKG och dygnsmonitorering av hjartrytmen
(Holter-EKG). Vanligtvis kan Brs diagnostiseras med
EKG. Patienter med BrS kan ha tre olika typer av
EKG-monster (Figur 2). Diagnosen av BrS satts
endast om en person har ett uppenbart typ 1-EKG-
monster (sa kallat spontant moénster). Hos vissa
manniskor forekommer typ 1-EKG-modnstret inte
spontant, men kan framprovoceras genom en
langsam injektion av ett ldkemedel (Ajmalin eller
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flekainidtest). Dessa personer maste ocksa ha andra
symptom eller annan sjukhistoria for att fa
diagnosen BrS (t.ex. haft hjartstillestand eller ha en
slaktning med BrS). Om en person har endast typ 2
eller 3 EKG-monster (dven efter Ajmalin-test), da
kan inte diagnosen BrS stdllas. Uppfdljning av
hjartlakare (kardiolog) rekommenderas dock.

5.1. EKG (elektrokardiogram)
EKG ar den mest grundldggande undersokningen vid
misstankt BrS. Ibland kravs ytterligare eller
upprepade EKG-registreringar.
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Figur 1. Brugada monster.

Denna bild visar ett normalt EKG-monster i A. och
typiska tecken pa ett Brugada-EKG i B. med ST-
segmentet forhojt (markeras av av den roda pilen).
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Figur 2. Brugada typ 1,2, och 3.
(Kdlla: with permission from Centenary Institute, Australia)

5.2. Ajmalin-test

Om BrS misstdnks pa EKG, men inte ar definitivt
klarlagd (till exempel vid typ 2 eller typ 3 EKG), kan
ajmalin-test 6vervdgas. Ajmalin ar ett lakemedel
som kan ges intravendst (genom en langsam
injektion som kallas infusion) till en person for att
avsldja det typiska typ 1 EKG-monstret. Testen kan
ocksa utforas med flekainid.

5.3. Arbets-EKG (stress test)

EKG registreras fore, under och efter belastning pa
ett I6pband eller en motionscykel. Detta registrerar
eventuella fordndringar i den hjartats elektriska
system som kan uppsta vid fysisk anstrangning.

5.4. Holter-monitoring
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Holter-6vervakning gors med en liten apparat som
kan béaras pa ett bilte runt midjan. Med EKG-
elektroder registreras den elektriska aktiviteten i
hjartat under 24-48 timmar, eller i upp till sju dagar.
Under 0&vervakningen skall alla aktiviteter och
eventuella hjartklappningar/svimningar noteras i en
"dagbok".

5.5 Handelsesmonitor

Dessa kan dvervaka hjartrytmen dygnet runt i flera
veckor eller i vissa fall flera ar (de senare éar
inopererade). De lagrar enbart forprogrammerade
handelser eller handelser som bararen har
markerat.

5.6. Ekokardiografi (ultraljud)

Ett ultraljud kan detektera olika typer av
strukturella foérandringar i hjartat, till exempel
hjartmuskelsjukdomar  och  hjartklaffsjukdom.
Patienter med Brs brukar inte ha sadana s.k.
strukturella hjartsjukdomar, men undersdkningen
utfors ofta en gang for att bekrafta detta.

5.7. Magnetrontgen av hjdrtat (MRI)

En MRI-genomsokning anvander ett magnetfalt for
att skapa bilder av hjartat. Skannern i sig ar ett stort
ror med ett bord i mitten, vilket gér att patienten
kan glida in i tunneln. Testet tar ungefar en timme.
En MRI pavisar strukturer i hjartmuskeln och
blodkarlen, och identifierar eventuell arrbildning i
hjartat. Det ar anvandbart for patienter med BrSom
det finns en misstanke om strukturella problem.

5.8 Genetisk test (DNA-analys)

I cirka 1 av 4 (25 %) av BrS familjer, kan en genetisk
avvikelse i SCN5A-genen pavisas. | de resterande 75
% av familjerna med BrS, pavisas ingen forandring,
sannolikt &r orsaken da mer komplicerad, tex kan
orsaken vara multipla avvikelser i olika gener.

6. Behandling
De flesta manniskor med BrS behéver ingen

behandling. Hos personer med tidigare arytmier
eller en 6kad risk for arytmier kan implantation av
enintern defibrillator, hjartstartare (ICD) 6vervagas.
ICD 6vervakar standigt hjartats elektriska aktivitet
och kan kénna igen svara arytmier. ICD kan
programmeras specifikt for varje enskild patient.
och kan behandla svara och snabba arytmier genom
att skicka elektriska impulser eller ge en elektrisk
stot.
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7. Livsstilsrad

Det finns nagra viktiga rekommendationer for
patienter (och familjer) som diagnostiseras med
BrS:

-Undvik ldkemedel som kan forvdarra BrS.
Forteckningen oOver ldkemedel som ska undvikas
finns pa

www.brugadadrugs.org

- vid feber (temperatur > 38,5 grader Celsius), ar det
viktigt att soka sjukvarden for att fa ett EKG. Vissa
patienter med BrS har forandringar pa EKG under
feber, med en 6kad risk for arytmier. Om det inte ar
mojligt att soka vard, ar det viktigt att behandla
febern snabbt med paracetamol (for att sinka
kroppstemperaturen och risken for arytmier).

-undvik alltfor stort alkoholintag
-uppmuntra anhoriga att undersokas

-vanligtvis kan patienter med BrS delta i idrott, men
om en person har haft symtom under fysisk
aktivitet, ar det av stor vikt att en specialistlakare
avgor om personen kan utdva idrott.

Diagnosen av BrS kan leda till angest och manga
andra fragor. Psykologer eller kuratorer har
erfarenhet av detta och kan vara till hjilp for
patienten och familjemedlemmar.

8. Uppfoljning

Uppfdljning hos hjartlakare gors med hansyn till
symtom, alder och behandling.

9. Familjeutredning

Om en genetisk avvikelse identifieras i SCN5A genen
hos en patient med BrS (se genetisk test), bor
forstagradsslaktingar till denna patient (mor, far,
broder, systrar, barn) erbjudas genetisk vagledning
och gentest. Familjemedlemmar hos vilka samma
avvikelse hittas, kallas anlagsbarare och kommer att
foljas av en hjartlakare. Om man inte lyckats
identifiera en genetisk avvikelse hos en patient med
BrS rekommenderas i forsta hand
forstagradsslaktingar att gora en hjartbeddmning
hos kardiolog.

Aven om de flesta anlagssbarare inte har symtom p3
BrS under barndomen, s3 finns det patienter som
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upplever hjartklappning/svimning i unga ar, da ofta
utlost av feber. Dessa-patienter har ofta avvikande
EKG (t. ex. ett spontant typ 1-EKG-monster). Darfor
bor det tas EKG pa familjemedlemmar till BrS-
patienter under de forsta levnadsaren.

10. Graviditet

Det finns inga specifika rekommendationer for
modern och barnet under en graviditet.
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