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1. Normalni srdce

Srdce je specialnim typem svalu, ktery se stahuje
pravidelné a kontinualné s cilem vypudit krev do
plic a do celého téla. Schopnost srdce pumpovat
krev do celého krevniho obéhu je zajisténa
elektrickou aktivitou a Sifenim elektrického
impulzu v jeho burikach. Impulzy se opakuji v
cyklech a jeden cyklus je zodpovédny za jeden
srdecni stah. Tuto elektrickou aktivitu srdce
mUZeme zobrazit prostfednictvim EKG. V pfipadé
poruchy v elektrické aktivaci srdce vznikaji arytmie,
které mohou vyznamné ovlivnit spravnou funkci
srdce jako pumpy.

2. Brugada Syndrom

Brugada syndrom je vzacné dédi¢né onemocnéni,
které je zpUsobeno poruchou elektrické aktivace
srdce a muZe vést k Zivot ohroZujicim arytmiim.
Molekularnim podkladem tohoto onemocnéni je
naruseni pfestupu sodikovych iontd do bunék
srdce.

3. Prevalence a dédicnost

Brugada syndromem trpi asi 1 z 2000 az 1 z 5000
lidi (prevalence nemoci). Brugada syndrom radime
ke geneticky podminénym onemocnénim, které
vznikd na podkladé defektu (mutace) v genu, ktery
se mUze dédit v postizené rodiné. Geny jsou
soucasti nasi DNA, kterd nese informaci (kéd) pro
vznik molekul (proteind). Kazdy ¢lovék nese dvé
kopie genu, které se mGzou uplatnit ve vzniku
Brugada syndromu. Za tento syndrom je nej¢astéji
zodpovédna mutace genu kddujicim tvorbu
sodikového kandlu v srdci s nazvem SCN5A. Gen
SCN5A lezi na jednom z autosomélnich
chromozomd. Pokud je Brugada syndrom
zplsobeny mutaci v tomto genu, mluvime o
autosomalné dominantnimu typu onemocnéni.
Mutace, ktera je lokalizovdna jenom v jedné ze
dvou kopii SCN5A genu (zdédéného od otce nebo
matky), je dostatecna k rozvoji Brugada syndromu
(dominantni mutace). Pacient s mutaci v SCN5A

genu ma 50 procentni riziko pfenosu onemocnéni
na svoje dité a Sance, Ze dité tuto mutaci nezdédi
je rovnéz 50 procent.

V nékterych pfipadech muze dojit k nové mutaci
(de novo mutace) ve vaji¢ku, spermii nebo v
samotném embryu. V tomto pfipadé rodi¢e nemaji
mutaci a ani Brugada syndrom, zato dité Brugada
syndrom ma a mize tuto nemoc pfenést na vlastni
potomky.
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Obrazek 1. Autosomalné dominantni typ dédi¢nosti

4. Pfiznaky

Symptomy muZou zahrnovat toceni hlavy, buseni
srdce - palpitace, ztratu védomi a nékdy i nahlé
umrti. Nékteri pacienti mohou byt zcela bez
pfiznakd.

5. Diagnostika

Nejdulezitéjsi vySetfovaci metody pro stanoveni
diagndzy Brugada syndromu jsou: odebrani
kompletni anamnézy, patrani po moznych
znamkach vyskytu nemoci v roding, fyzikalni
vysetieni, elektrokardiogram (EKG), ajmalinovy
nebo flecainidovy test, echokardiografické
vySetfeni, zatéZové vysetieni a monitorace
srdec¢niho rytmu (Holter vySetfeni). Ve vétsiné
pfipadl je Brugada syndrom stanoven diky EKG
vySetfeni, kde mudZeme nalézt 3 rGizné typy EKG
zmén (obr. 3). Diagndza BrS je stanovena jenom
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tehdy, je-li na klidovém EKG zaznamenan jasny 1.
typ BrS. U nékterych pacientl klidové EKG neodhali
1. typ onemocnéni, ale mizeme jej zvyraznit
pomalou injekci urditych latek (ajmalin nebo
flecainid). V téchto pfipadech je nutné ke
stanoveni diagnozy identifikovat jesté nékteré z
charakteristik tohoto onemocnéni (napfiklad
srdecni zastava a nebo rodinny vyskyt nemoci).
Pokud pacient nema zadné symptomy a na EKG
kfivce je jenom typ 2 a nebo 3 Brugada syndromu
i po ajmalinovém testu, nemuizZeme uzavfit
diagndzu Brugada syndromu. U téchto pacientu je
doporucen pravidelny kardiologicky dohled.

5.1. Elektrokardiogram (EKG)

Jednd se o jedno ze zékladnich kardiologickych
vysetieni, kdy se nalepi malé naplasti s elektrodami
na hrudnik a koncetiny, které jsou propojené
kabely s EKG nahravajicim pfistrojem a ten je
nasledné v prabéhu par sekund schopen zachytit
elektrickou aktivitu srdce. Nékdy je potfebné
provést EKG vySetieni opakované.
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Obrazek 2. Brugada zaznam.
Na obr. 2.A je normalni EKG kfivka, na obr. 2.B. typicky zaznam
pro Brugada 1. typ s elevaci ST segmentu (ervend Sipka).
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Obrazek 3. Brugada typy 1,2 a 3.(Zdroj: Centenary Institute,
Australia)

5.2. Ajmaliovy test

Pokud je pfitomno podezieni na diagnézu Brugada
syndromu, ale nejsme si zcela jisti (napfiklad typ 2
nebo 3), Ize zvazit provedeni ajmalinového testu.
Ajmalin je latka, kterou Ize podat intravendzné
(pomalou injekci — tzv. infuzi) s cilem odhalit
Brugada typ 1 na EKG. Neni-li k dispozici ajmalin,
muze se k testu vyuZit také jina latka — flecainid.
5.3. ZatéZovy test

V prosinec 2018

Zatézovy test je zaloZeny na stejném principu jako
elektrokardiografické vysetreni, akorat se EKG toci
pfed, v pribéhu a po zatézi na kole nebo vzacnéji
na béZzeckém pasu. Toto vySetifeni ma za cil zachytit
veskeré zmény v elektrické aktivité srdce, ke
kterym dochazi pfi fyzické zatézi.

5.4. Monitorace EKG — Holter vysetieni

Holter vysetreni vyuziva maly digitalni pristroj
pfipevnény bud'to kolem pasu a nebo kolem
zapésti s Ctyfmi az Sesti elektrodami pfilepenymi
na hrudniku. V prabéhu 24 — 48 hodin (maximalné
7 dni) monitoruje toto zatizeni elektrickou aktivitu
srdce, vSechny aktivity v pribéhu monitorace
zaznamenava pacient do “deniku”.

5.5 Epizodni zaznamnik (event recorder)

Jedna se o dalsi formu Holterovského vysetreni
popsaného vyse. Pri vyskytu potizi Ize

spustit zafizeni a nahrat zdznam srdecniho rytmu.
Vyhodou nékterych novéjsich pfistroju je, Ze jsou
jiz bez elektrod, takZe v pfitomnosti symptomu se
jenom prikladaji k hrudniku v oblasti srdce.

5.6. Echokardiografie (ECHO)

K zobrazeni srdce vyuZiva echokardiografie
ultrazvukové viny. VysSetieni dokaze detekovat
rizné strukturalni zmény srdce, napfiklad
onemocnéni srdeéniho svalu, oblasti ztenéeni
svaloviny srdce nebo také abnormality srdecnich
strukturdini abnormality srdce nemivaji, ale
doporucuje se provést ECHO vysetieni k vylouceni
jejich pfitomnosti.

5.7. Magneticka rezonance (MRI)

Vysetfeni magnetickou rezonanci vyuziva k
zobrazeni struktur srdce vlastnosti magnetického
pole. Samotny pfistroj se sklada z velkého tunelu s
ldzkem uprostfed, ktery zasouva pacienta do
tunelu. VySetfeni trva asi 1 hodinu. MRI umozriuje
vyborné zobrazeni srdce a cév, miru postizeni
srdeéniho svalu véetné identifikace jizveni (fibrozy)
v srdci. Toto vysetfeni je vhodné provést u
pacientt s Brugada syndromem v pfipadé
podezieni na urdité strukturalni abnormality, kdy
MRI dokdze zobrazit detailnéji struktury srdce.

5.8 Genetické vysSetieni

U jedné ze ¢tyr rodin s diagnézou Brugada
syndromu (25%) se nam podafi najit mutaci v genu
SCN5A. U ostatnich 75% rodin s BrS se predpoklada
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komplexnéjsi pivod onemocnéni, napfiklad

viceCetné mutace v rGznych genech.

6. Lécba

Vétsina jedincu s Brugada syndromem nevyzaduje
terapii. U pacientl s pfedeslou historii arytmii nebo
zvySenym rizikem arytmii lze zvaZovat implantaci
kardioverter — defibrilatoru (ICD). Pfistroj ICD
kontinualné monitoruje elektrickou aktivitu srdce a
je schopen rozeznat Zivot ohrozujici arytmie.
Defibrilator je naprogramovany individualné pro
kazdého pacienta a dokdaze ukoncit zavazné a
rychlé arytmie vyslanim elektrickych impulz nebo
elektrického vyboje a tim znovuobnovit normaini
srdecni rytmus. Sklada se ze dvou ¢asti: generatoru
(baterie) a elektrod, které monitoruji elektrickou
aktivitu srdce a v ptipadé nutnosti vysilaji
elektrické impulzy nebo vyboj do srdce. Elektroda
pfistroje muze byt umisténa bud do pravé komory
pres zilni systém a nebo do podkozi hrudniku v
oblasti nad srdcem.

7. Zivotni styl a sport

Doporuéeni pro pacienty (a jejich rodiny) s

diagndzou BrS k prevenci arytmii:

*  Vyhybani se Iéklim zhorSujicim pribéh
Brugada syndromu. Seznam lékU je k dispozici
na internetové strance:
www.brugadadrugs.org

*  Pfizvysené teploté (nad 38,5 °C) je dulezité
dostavit se do nemocnice za Ucelem natoceni
EKG. Néktefi pacienti s Brugada syndromem
maji totiz pfi zvySené teploté vyznamné zmény
na EKG s rizikem vzniku arytmii. Pokud nelze
navstivit nemocnicni zafizeni, je dalezité snazit
se co nejdfiv snizit teplotu paracetamolem, a
tim snizit i riziko arytmii.

*  Vyhybani se nadmérnému poziti alkoholu

*  Povzbuzeni pfibuznych prvniho stupné k
absolvovani kardiogenetického vysetreni

*  Pacienti s Brugada syndromem se obvykle
mohou vénovat sportovani. Ma-li ale pacient
symptomy v priibéhu zatéze, je doporuceno
omezit Gcast na sportovnich aktivitach.

Nalez diandzy Brugada syndromu a riziko moznosti

pfenosu nemoci na potomky mohou vést k

pocitim uzkosti a k mnoha dal$im problémam.

Pomoc pro pacienty a jejich rodiny mlze

poskytnout i zkuseny zdravotnicky socialni

pracovnik nebo psycholog.
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8. Dalsi sledovani

Frekvenci dalSich navstév urcuje specialista -
kardiolog s ohledem na symptomy, vék a formu
terapie.

9. Screening rodinnych pfislunika

Geneticky screening pribuznych prvniho stupné
(matka, otec, sestry, bratfi, déti) je doporucovan u
vsech rodin pacient( s diagndzou Brugada
syndromu a s mutaci v genu SCN5A. Pokud je u
pfibuzného nalezena stejna mutace (familiarni),
nazyvame ho nosi¢em mutace a bude dale
kardiologicky sledovan. Pfibuzni bez ndlezu SCN5A
mutace mohou v nékterych pfipadech také trpét
Brugada syndromem. Pfesna pficina onemocnéni
v téchto rodinach neni doposud objasnéna, proto
se doporucuje také u pfibuznych bez nalezu
mutace provést vzdy kardiologické vySetreni. Také
v pfipadé, Ze se u pacienta s Brugada syndromem
nepodafi najit mutaci v genu SCN5A,
doporucujeme u rodinnych pfislusnikd
kardiologické vysetfeni (nejprve u pfibuznych
prvniho stupné). V détském véku je stanoveni
diagndzy Brugada syndromu na zékladé priznakd
vzacné, arytmie byvaji spoustény zejména
zvySenou teplotou. V téchto pfipadech pozorujeme
¢asto abnormalni EKG zaznam (napfiklad Brugada
typ 1). Proto doporucujeme pfibuznym pacientt

s Brugada syndromem EKG vysSetieni i v prvnich
letech Zivota, na zakladé kterych lze déle doporuéit
kardiologické sledovéni do budoucna.

10. BrS a téhotenstvi

Pro matku a dité v pribéhu téhotenstvi nejsou
specificka doporuceni (kromé doporuceni
uvedenych vy$e — viz. 7. Zivotni styl a sport).
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