PRACA KAZUISTYCZNA

Folia Cardiologica 2015
tom 10, nr 5, strony 361-363
DOI: 10.5603/FC.2015.0066
Copyright © 2015 Via Medica

ISSN 2353-7752

Sudden unexplained nocturnal death syndrome (SUNDS),
czyli zespot Brugadow

Sudden unexplained nocturnal death syndrome (SUNDS) — Brugada syndrome
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Streszczenie

Zespot Brugadow (BS) to choroba genetycznie uwarunkowana, ktéra jest wynikiem zaburzen funkcji kanatéw jonowych
regulujacych prady uczestniczace w powstawaniu potencjatu czynnosciowego. Objawia sie wystepowaniem ztosliwych
arytmii komorowych prowadzacych czesto do omdleri i mogacych by¢ przyczyna nagtego zgonu sercowego. Obecnie
jedynym skutecznym sposobem leczenia i prewencji pierwotnej nagtego zatrzymania krazenia pozostaje implantacja
kardiowertera-defibrylatora. Celem pracy byto przedstawienie przypadku chorego, u ktérego rozpoznano BS.
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Wstep

Zespdt Brugadow (BS, Brugada syndrome) jest genetycznie
uwarunkowanym schorzeniem po raz pierwszy opisanym
w 1992 roku przez braci Josepha i Pedro Brugadow. Za-
obserwowali oni, ze u 8 chorych z naglym zatrzymaniem
krazenia (NZK) w wywiadzie, u ktorych nie stwierdzono
organicznej choroby serca, wystepujg charakterystyczne
zmiany w elektrokardiogramie (EKG) — blok prawej odnogi
peczka Hisa z uniesieniem odcinka ST w odprowadzeniach
V1-V3 [1]. Obecnie wiadomo, ze BS jest dziedziczony au-
tosomalnie dominujaco i wigze sie z mutacjg genu SCN5A
kodujacego kanat sodowy, odpowiadajacg za wiekszos¢
przypadkow tej choroby. Zaburzenia funkcji kanatow
sodowych powodujg skrocenie czasu trwania potencjatu
czynno$ciowego, zmiany repolaryzacji i zjawisko reentry,
a w efekcie czestoskurcze komorowe mogace przejsé w mi-
gotanie komér [2]. Zidentyfikowano rowniez mutacje innych
gendw, miedzy innymi GPD1L kodujacego biatko odpowie-
dzialne za transport jednostek kanatu sodowego do btony
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komorkowej oraz genu kanatow wapniowych CACNA 1C [3].
W japonskich badaniach epidemiologicznych wykazano, ze
BS wystepuje w postaci rodzinnej i sporadycznej z czestoscig
5-66/10 000 [4]. Choroba ujawnia sie w kazdym wieku,
jednak najczesciej w 3.-4. dekadzie zycia; 85% przypadkow
dotyczy mezczyzn.

Opis przypadku

Na szpitalny oddziat ratunkowy zgtosit sie 34-letni pacjent
skierowany przez lekarza rodzinnego z powodu dolegliwos-
ci bélowych w klatce piersiowej o charakterze ktujacym,
z objawami infekcji gornych drég oddechowych i goraczka.
Pacjent dotychczas nie leczyt sie z zadnego powodu, nie
miat omdlen, bélow w klatce piersiowej ani innych niepo-
kojacych objawdw. W dziecinstwie nie chorowat. Okoto 8 lat
temu przebyt zapalenie ptuc. Nie uprawiat sportu, a jego
praca zawodowa nie wymagata wysitku fizycznego. Jego
wuj ze strony ojca zmart nagle w wieku 33 lat. Rodzice nie
chorowali, a u brata zdiagnozowano BS.
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Rycina 1. Zapis elektrokardiograficzny chorego — charakterystycz-
ne uniesienia odcinka ST z towarzyszacym ujemnym zatamkiem T
w odprowadzeniach V1-V3

W zwigzku z zapisem EKG — wypukte uniesienie odcin-
ka ST w punkcie J wiekszym Iub réwnym 0,2 mV z ujem-
nym zatamkiem T w odprowadzeniach V1-V3 (ryc. 1)
oraz obcigzajgcym wywiadem rodzinnym w kierunku
nagtego zgonu w mtodym wieku — pacjenta przyjeto do
Kliniki Kardiologii Uniwersytetu Medycznego w Lublinie
w celu dalszej diagnostyki. W wykonanych badaniach
laboratoryjnych stwierdzono podwyzszone stezenia kinazy
kreatyninowej (532 j./I), mioglobiny (162 ng/ml) oraz
biatka C-reaktywnego (60,36 mg/l). Pozostate parametry
byty w granicach normy. W badaniu echokardiograficznym
stwierdzono nieistotng hemodynamicznie niedomykal-
noS¢ zastawki tréjdzielnej (I/11 stopnia), frakcja wyrzu-
towa (EF, ejection fraction) wynosita 62%, a ciSnienie
maksymalne w tetnicy ptucnej — okoto 40 mm Hg, wyklu-
czajac jednoczes$nie pierwotnie podejrzewane zapalenie
osierdzia. Ze wzgledu na uwagi na charakterystyczny
obraz EKG oraz wykluczenie innych przyczyn u mez-
czyzny rozpoznano BS. W ramach prewencji pierwotnej
nagtego zgonu sercowego pacjenta zakwalifikowano do
zabiegu wszczepienia kardiowertera-defibrylatora (ICD,

implantable cardioverter-defibrillator) w trybie pilnym.
Urzadzenie umieszczono na lewym miesniu piersiowym,
a elektrode wprowadzono przez lewg zyte podobojczy-
kowa do prawej komory serca, umieszczajac koncowke
w jej koniuszku. Okres pozabiegowy przebiegt bez po-
wiktan. Pacjenta wypisano do domu w dobrym stanie
z zaleceniem regularnej kontroli ambulatoryjnej. Zostat
poinformowany, ze cierpi na chorobe uwarunkowang
genetycznie.

Dyskusja

Zaprezentowany przypadek kliniczny zastuguje na analize,
poniewaz BS, choé jest rzadko wystepujacg jednostkg
chorobowa, wiaze sie z ryzykiem nagtej Smierci sercowe;j
(SCD, sudden cardiac death). Obraz kliniczny BS jest nie-
jednorodny; wiele przypadkow pozostaje bezobjawowych,
a zmiany w zapisie EKG pojawiajg sie okresowo. Mogag
by¢ indukowane przez: gorgczke, hipo- i hiperkaliemie,
kokaine, alkohol i czynniki zwiekszajgce napiecie nerwu
btednego oraz leki — agonistow i antagonistow recepto-
row beta-adrenergicznych, trj- i czteropierscieniowe leki
przeciwdepresyjne oraz antagonistow kanatu sodowego,

ajmaline stosowang do testéw prowokacyjnych [5, 6].

Uniesienie odcinka ST w odprowadzeniach V1-V3 moze

by¢ wariantem normy oraz wystepowac w innych stanach

klinicznych, takich jak:

— ostry zespot wiencowy;

— hiperkaliemia;

— hiperkalcemia;

— zapalenie mieSnia sercowego;

— tetniak rozwarstwiajgcy aorty;

— zatrucie kokaing;

— dystrofia migsniowa Duchenne’a;

— przedawkowanie lekéw przeciwdepresyjnych;

— arytmogenna dysplazja prawej komory;

— zesp6t diugiego QT,;

— zespodt wezesnej repolaryzacji;

— zator tetnicy ptucnej;

— niedob6r tiaminy [7].

Dotychczas opisano trzy typy BS:

— typ 1 — wypukte do gory, co najmniej 2-milimetrowe
uniesienie odcinka ST z ujemnym zatamkiem T w od-
prowadzeniach V1-V3;

— typ 2 — wkleste uniesienie odcinka ST, co najmniej
1-milimetrowe w odprowadzeniach V1-V3 z dodatnim
lub dwufazowym zatamkiem T;

— typ 3 — wkleste uniesienie odcinka ST w odprowadze-
niach V1-V3 do 1 mm z dodatnim zatamkiem T.
Najczestszy jest typ pierwszy.

Zespot Brugadow mozna rozpoznag, jezeli zmianom

w EKG (spontaniczny typ 1 lub wywotany testem farmako-

logicznym) towarzyszy: udokumentowane migotanie komor,

polimorficzny czestoskurcz komorowy, wywiad rodzinny NZK
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ponizej 45. roku zycia, zmiany w EKG typu 1 u cztonkéw
rodziny, utrata przytomnosci w wywiadzie oraz dodatni wy-
nik badania elektrofizjologicznego [8]. Przed dokonaniem
rozpoznania BS nalezy wykluczyé inne przyczyny zmian
elektrokardiograficznych, w tym: inne arytmogenne choroby
serca bedace przyczyng NZK, nabyte zaburzenia funkcji pra-
wej komory, hipotermie oraz zaburzenia elektrolitowe [9].
Dotychczas nie opracowano metod leczenia farmakologicz-
nego tej choroby. Jedynym skutecznym sposobem leczenia
BS rozumianego jako profilaktyka SCD jest wszczepienie
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ICD [10]. Leki antyarytmiczne wolno zastosowa¢ dopiero
po implantacji ICD.

W opisanym przypadku typowe dla BS sg wiek i pte¢
pacjenta oraz wywiad nagtego zgonu w rodzinie. SzczeSliwie
pacjent nie przebyt jeszcze epizodu powaznych zaburzen
rytmu i wezeSnie zostat objety profilaktykg pierwotna.
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Brugada syndrome (BS) is a genetically determined illness which is a result of disfunctions of ion channels that regulate
currents taking part in the formation of the action potential. It manifests itself in the occurrence of malignant ventricular
arrhythmias leading to fainting, and they might be the cause of a sudden cardiac death. Nowadays, the only effective
treatment and primary prevention of a sudden cardio-respiratory arrest is the implementation of a cardioverter-defibril-
lator. The main aim of the thesis was to present an ill person who was diagnosed with BS.
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