Brugada Syndrom (BS)
Brugada Syndrom er en arvelig sykdom som gir unormal elektrisk aktivitet i hjertet, og
dermed forstyrrelse av hjerterytmen.

Slike forstyrrelser kan fgre til blodtrykks- fall, besvimelse og i verste fall hjertestans. Den
unormale elektriske aktiviteten kan sees ved en EKG-undersgkelse, som ved Brugada
syndrom viser et bestemt mgnster.

Hos noen pasienter er denne unormale elektriske aktiviteten alltid til stede, hos andre er det
kun synlig under bestemte betingelser.

Arvelighet

Genene vare inneholder mange tusen «oppskrifter» pa ulike proteiner som har viktige
funksjoner i kroppen var. Nar det er én eller flere feil i en slik «oppskrift», kan proteinet som
dannes enten fa feil form og/eller bli feilfungerende.

Brugada syndrom er oftest en arvelig sykdom. Hos cirka 25 prosent avdem med Brugada
syndrom finner vi en genvariant. Hos individer med genvariant kan vi teste
familiemedlemmer for den samme varianten.

Barn av foreldre hvor én har en genvariant som er forbundet med Brugada syndrom, har 50
prosent sannsynlighet for a arve den samme genvarianten. Barn som ikke arver genvarianten,
kan heller ikke fgre sykdommen videre.

Informasjon om Brugada Syndrom

Du har fatt diagnosen Brugada Syndrom fordi du har unormal elektrisk aktivitet i hjertet ditt.
Normal hjertefunksjon avhenger av kontrollert og regelmessig elektrisk aktivitet som starter i
hjertets egen pacemaker, sinusknuten, og brer seg ut til resten av hjertet.

Grunnlaget for den elektriske aktiviteten er spesialiserte proteiner i cellene som gjgr at
saltstoffer (ladede partikler, ioner) kan flyttes inn og ut av cellene, sdkalte ionekanaler.
Forflytting av ioner skaper grsma elektriske stremmer og spenningsforskjeller. Summen av
denne aktiviteten fra hele hjertet sees i EKG.

Hjerterytmeforstyrrelser innebaerer endring i hjertets elektriske aktivitet. Den elektriske
aktiviteten starter pa feil sted og/eller sprer seg i feil rekkefglge gjennom hjertet. Dette kan
resultere i svekket pumpekraft, redusert blodstrgm, blodtrykksfall og i verste fall besvimelse
eller sveert sjelden dgd.

Brugada syndrom skyldes en defekt i en av ionekanalene som er avgjgrende for normal
elektrisk aktivitet i hjertet. Denne defekten kommer av en variant i arvematerialet som

inneholder koden til en ionekanal for natrium, det vil si genet for denne kanalen.
Genvarianten medfgrer at alle slike ionekanaler i hjertet har litt unormal aktivitet.

Symptomer
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Brugada syndrom medfgrer som oftest fa eller ingen symptomer i hverdagen. | gitte
situasjoner utlgses imidlertid hjerterytmeforstyrrelser, og du kan da oppleve hjertebank,
plutselig rask puls, fglelse av at du holder pa a besvime, eller faktiske besvimelser.

Typisk for Brugada syndrom er at symptomene utlgses av febersykdom eller annen sykdom,
og kommer i hvile eller under sgvn. Noen opplever ogsa symptomer under trening.

Hvordan stilles diagnosen?
Dersom du har symptomer, sykehistorie eller familiehistorie som gir mistanke om Brugada
syndrom, blir du henvist til kardiolog. Utredning kan besta av:

e EKG: Hjertediagram. | forbindelse med undersgkelsen festes det 10 elektroder
(klistrelapper med evne til & registrere elektrisitet) pa kroppen din. Elektrodene
kobles til et EKG apparat som avleser den elektriske aktiviteten i hjertet.
Undersgkelsen gjgres i hvile og tar noen fa minutter.

e Flekainidtest: EKG registreres mens du far et medikament (flekainid) som hos noen
fremprovoserer et mgnster i EKG som er karakteristisk for BS.

e 24-timers EKG registrering: bandspiller EKG registrerer hjerterytmen din over 24
timer. EKG apparatet kobles pa mens du er pa sykehuset, og sa reiser du hjem med
apparatet koblet pa det neste dggnet.

e Arbeidsbelastningstest: ergometersykkel eller tredemglletest for @ se om
anstrengelse fremprovoserer ekstraslag eller hjerterytmeforstyrrelser.

o Ekkokardiografi: hjerteultralyd, viser om funksjonen av hgyre hjertekammer er
nedsatt, fgrstgrret eller har uregelmessigheter typisk for ARVC.

Gentesting og veiledning

Ved mistanke om Brugada syndrom kan vi teste for kjente genvarianter som kan gi
sykdommen. Per i dag pavises en slik genvariant hos cirka 25 prosent av dem som har
Brugada syndrom. Det betyr at for de fleste som har sykdommen, kan man ikke pavise en
kjent genvariant.

Dersom du far pavist en genvariant som gir Brugada syndrom, kan naere slekt-ninger fa tilbud
om genetisk veiledning og eventuell testing. Det er den som far pavist sykdommen
(indexpasienten) som selv ma informere sine slektninger om muligheten for at de kan ha
Brugada syndrom.

Dersom du far vite at du har en genvariant som gir Brugada syndrom fordi en slektning har
sykdommen, vil du bli henvist til kardiolog. Ikke alle med genvarianten vil utvikle sykdommen,
men det er svaert vanskelig a forutsi hvem dette gjelder. Derfor skal alle med genfeil
undersgkes av kardiolog. Gentest er selvfglgelig frivillig.

Til gentesting trenger vi en vanlig blodprgve som vil bli analysert ved Enhet for
hjertegenetikk, Oslo universitetssykehus. | henhold til norsk lov skal slektningene fa genetisk
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veiledning ved en av de regionale medisinsk-genetiske avdelingene eller av kompetent
kardiolog, fgr gentesten foretas.

Nar foreldre gnsker a teste umyndige barn (barn under 18 ar), er det foreldrene som, i
etterkant av genetisk veiledning, samtykker til genetisk testing. Barn er imidlertid medisinsk
myndige fra 16 ars alder, og det anbefales at barn/ungdom fra denne alderen er med
foreldrene pa den genetiske veiledningen, slik at ogsa de far informasjon om sykdommen og
konsekvensene av a la seg teste.

Ved genetisk veiledning vil du fa informasjon om alle aspekter ved hjertesykdommen
Brugada syndrom, inkludert informasjon angaende forsikring/livsforsikring. Pa bakgrunn av
denne informasjonen tar du stilling til om du gnsker a la deg teste eller ikke.

Det tar cirka 2-4 uker a fa svar pa en gentest. Dersom du far pavist familiens genfeil, vil du bli
henvist til kardiologisk undersgkelse for videre oppfglging. Barn som er genbzaerere vil bli
henvist til barneavdeling for hjerteundersgkelse og videre oppfglging. Dersom du eller dine
slektninger gnsker genetisk veiledning eller har spgrsmal om dette, kan dere ta direkte
kontakt med Enhet for hjertegenetikk, Avdeling for medisinsk genetikk, Oslo
Universitetssykehus (Ulleval sykehus), pa tIf.: 22 11 89 91.

Behandling

Etter en individuell vurdering, kan noen pasienter forsgke medisiner, men ikke alle har nytte
av dette. De viktigste tiltakene er rad for livsstil og forholdsregler, som du bgr veere spesielt
oppmerksom pa. Disse gjennomgas nedenfor.

| alvorlige tilfeller, vurderer vi om det bgr opereres inn en hjertestarter (ICD). Denne
registrerer hjerterytmen kontinuerlig og kan gi livreddende sjokk ved en eventuell
hjertestans.

De fleste pasienter med Brugada syndrom lever helt normale liv med noen bestemte
forholdsregler. Mange opplever aldri symptomer, mens andre i perioder av livet kan oppleve
symptomer som tidligere beskrevet: hjertebank, rask puls, fglelse av nesten a besvime eller
egentlige besvimelser.

Graviditet og barn

Om du planlegger a bli gravid, er det sveert viktig at du informerer din behandlende lege. |
noen situasjoner ma man slutte med spesielle hjertemedisiner i forkant, det kan vaere aktuelt
a endre type hjertemedisin (f.eks. endre til annen type betablokker) og det kan veere aktuelt
med doseendring.

| enkelte tilfeller anbefaler vi at den gravide bgr kontrolleres i svangerskapet og ha fgdeplass
pa Rikshospitalet, men ofte kan den gravide fglges pa lokalt sykehus, eventuelt med rad fra
spesialistavdeling.

Vi anbefaler at gravide med utviklet Brugada syndrom fgder pa sykehus med erfaring innen
tilstanden. | praksis vil dette som oftest si sentralsykehus eller regionssykehus. OUS
Rikshospitalet har Nasjonal behandlingstjeneste for hjertesyke gravide. Ved behov kan de
kontaktes.
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Varen 2020 ble Bioteknologiloven endret og preimplantasjonsgenetisk diagnos- tikk (PGD)
tillatt i Norge. PGD er et tilbud til par eller enslige der en eller begge er bzerere av alvorlig
monogen sykdom med stor fare for at sykdommen overfgres til kommende barn.

Ved genverifisert Brugada Syndrom er det mutasjon i ett bestemt gen, dvs. monogen
sykdom, og det er 50 prosent risiko for at barn arver tilstanden. PGD innebzerer vanlig IVF-
behandling der man gjgr genetisk undersgkelse av befruktede egg utenfor kroppen for
innsetting i livmoren.

Vilkarene for hvem som skal tilbys PGD er ikke endelig klarlagt. Dersom du har ytterligere

spgrsmal om dette behandlingstilbudet, kan Fagenhet for genetiske hjertesykdom- mer,
Kardiologisk avdeling, Rikshospitalet, vaere behjelpelige.
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