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Informacion para pacientes.

Sindrome de Brugada.

1. El corazén normal.

El corazén es un musculo especializado que se
contrae de forma regular y continua,
impulsando la sangre hacia el resto del cuerpo.
La contraccion cardiaca se produce como
consecuencia de la presencia de un flujo
eléctrico que se repite de manera ciclica. Cada
ciclo va a provocar un latido. La actividad
eléctrica del corazéon puede ser medida en un
electrocardiograma  (ECG). Cuando esta
actividad eléctrica estd alterada, lo que se
conoce como arritmia, puede afectar a la
funcién de bomba del corazén.

2. Sindrome Brugada

El sindrome de Brugada (SBr) es una
enfermedad hereditaria rara cardiaca en la que
el flujo de las sefiales eléctricas a través del
corazén esta alterado. Esto estd provocado
porque el movimiento de sodio hacia el interior
de las células estd dafiado, pudiendo provocar
arritmias graves.

3. Prevalencia y patron de herencia.

Entre 1 de cada 2000 y 1 de cada 5000
personas tienen un SBr (la prevalencia de la
enfermedad). El SBr puede ser una enfermedad
genética. Esto significa que puede ser causada
por un defecto (una mutacién) en un gen que
puede ser transmitido en la familia. Un gen es
una parte de nuestro ADN que contiene el
codigo para la fabricacion de una molécula (una
proteina). Cada persona tiene dos copias de
cada gen que puede estar asociado al SBr. El
SBr puede ser causado por una mutacién en el
gen que contiene el cddigo para generar los
canales de sodio en el corazon. Este gen es el
llamado SCN5A, que se encuentra en uno de los
cromosomas autosémicos. Si el SBr es causado
por una mutacion en el gen SCN5A, entonces se
considera una enfermedad autosdmica
dominante. Esto significa que una sola
mutacién en una de las dos copias del gen
SCN5A (procedente del padre o de la madre) es
suficiente para desarrollar el SBr (la mutacion
es dominante). Una persona con una mutacion
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en el gen SCN5A tiene el 50% de posibilidades
(1 de cada 2) de transmitir la mutacién a cada
hijo. Por tanto, la posibilidad de que un nifio no
herede el gen mutado es también del 50%.

En algunos casos, una nueva mutacion (de
novo) puede ocurrir en el ovocito, en el
espermatozoide o en el embrién. En estos
casos, los padres del nifio afectado no van a
tener la mutacién ni el SBr, , pero el nifio tiene
la enfermedad y puede transmitir el gen
mutado a su futura descendencia.
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Figura 1. Patrdn de herencia autosémico dominante.

4. Sintomas.

Los sintomas pueden incluir mareos,
palpitaciones, desmayos y en ocasiones muerte
subita. Sin embargo, hay muchos pacientes que
estdn asintomaticos.

5. Diagnéstico

Las herramientas diagnosticas mas frecuentes
para el diagnostico de SBr son la historia
médica (tanto familiar como personal), la
exploracion fisica, un electrocardiograma (ECG),
un test de ajmalina o flecainida, un
ecocardiograma, la ergometria o prueba de
esfuerzo y una monitorizacion del ritmo
cardiaco (Holter). Habitualmente, el SBr puede
ser diagnosticado con el ECG. Los pacientes con
un SBr pueden tener tras patrones
electrocardiograficos diferentes (Figura 3). El
diagndstico de SBr se realiza solamente si la
persona presenta un claro patrén tipo 1



ERN GUARD-Heart: Informacion para pacientes

(conocido como patréon espontaneo). En
algunas personas el patron tipo 1 no estd
presente de manera espontanea, pero puede
ser desenmascarado por la inyeccién lenta de
un farmaco (el test de ajmalina o flecainida).
Para hacer el diagndstico de SBr en estas
personas  es necesario  tener  otras
caracteristicas adicionales (por ejemplo, una
parada cardiaca o una historia familiar de SBr).
Si la persona no tiene sintomas y solamente
presenta un patron tipo 2 o 3, incluso después
de un test de ajmalina, el diagnostico de SBr no
puede realizarse, y Unicamente se recomienda
un seguimiento por un cardiélogo.

5.1. ECG (electrocardiograma)

Este es el test mas basico. Pequeiios parches
adhesivos (electrodos) son puestos en el pecho,
brazos y piernas, y son conectados a través de
cables con el electrocardidgrafo, que recoge la
actividad eléctrica del corazén durante unos
segundos. En ocasiones, es necesario repetir el
ECG.
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Figura 2. Patrén de Brugada.

Esta imagen muestra un patron
electrocardiografico normal en la figura A. y u
patron tipico de Brugada en la figura B con una
elevacion del segmento ST (sefialado con una
flecha roja).
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Figura 3. Patrones electrocardiogrdficos de Brugada tipos 1,
2 y 3. (Fuente: con permiso de Centenary Institute,
Australia)

5.2. Test de ajmalina.

El test de ajmalina se va a realizar en caso de
que se sospeche un SBr pero no se presente un
patron tipico (por ejemplo, un patrdn tipo 2 o
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3). La ajmalina es un farmaco que se administra
de forma intravenosa (mediante una inyeccion
lenta conocida como perfusién) para
desenmascarar el tipico patréon ECG tipo 1. Si la
ajmalina no esta disponible, el test también
puede realizarse con otra medicina como la
flecainida.

5.3. Prueba de esfuerzo o ergometria

La prueba de esfuerzo consiste en la realizacidn
de un registro electrocardiografico antes,
durante y después de la realizacién de ejercicio
en una cinta rodante o en una bicicleta estatica.
De este modo se determina la aparicion de
cualquier cambio en el patrén eléctrico del
corazon que ocurra durante el ejercicio.

5.4. Holter (monitorizacion del ritmo cardiaco)
El Holter es un pequefio dispositivo digital que
se coloca con un cinturén alrededor de la
cintura. Ademads, cuatro o seis electrodos
colocados en el pecho registran la actividad
eléctrica del corazén durante 24-48hs o hasta 7
dias. Durante la monitorizacién todas las
actividades son anotadas en un diario.

5.5 Registradores de eventos cardiacos y
cardiomemo.

Estos dispositivos son una version compleja del
Holter. Durante cualquier sintoma, el
dispositivo puede ser activado para registrar el
ritmo del corazén en ese momento. La ventaja
del cardiomemo es que no tiene ningln
electrodo, sino que son colocados en el pecho
durante los sintomas.

5.6. Ecocardiograma

El ecocardiograma utiliza ondas de ultrasonidos
para detectar la estructura del corazén. Un
ecocardiograma puede detectar diferentes
tipos de cambios estructurales en el corazon,
por ejemplo en las miocardiopatias o
alteraciones en las valvulas. Ademas, también
se puede identificar dreas de adelgazamiento
de las paredes cardiacas. Los pacientes con SBr
no tiene alteraciones estructurales
significativas, pero frecuentemente se realiza
un ecocardiograma al menos una vez para
confirmarlo.

5.7. Resonancia magnética cardiaca (RM)

Una resonancia magnética cardiaca usa un
campo electromagnético para crear imagenes
del corazén. La maquina consiste en un largo
tubo con una camilla en el centro que permite
tumbar al paciente. La realizacién de la RM
dura aproximadamente una hora. La RM es una
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técnica muy buena para mostrar la estructura
de nuestro corazon, los vasos sanguineos e
identificar cualquier cicatriz (fibrosis).

Es util para aquellos pacientes con SBr en los
que se sospecha alguna alteracion estructural.
En estos, la RM puede ser utilizada para evaluar
la estructura cardiaca de forma detallada.

5.8 Estudio genético.

Se puede encontrar una mutacion en el gen
SCN5A en aproximadamente un 25% de las
familias con SBr. En el restante 75%, el
problema genético responsable es mas
complejo, pudiendo estar ocasionado por
mutaciones en diferentes genes.

6. Tratamiento

La mayoria de las personas con SBr no
necesitan tratamiento. En personas con
arritmias previas o un riesgo elevado de
arritmias, el implante de un desfibrilador (DAI-
Desfibrilador automatico implantable) puede
ser considerado. El desfibrilador monitoriza de
forma constante la actividad eléctrica del
corazon y reconoce arritmias graves. El DAI esta
programado  especificamente de forma
individualizada para cada paciente. Puede
tratar arritmias graves o rdpidas enviando
impulsos eléctricos o dando choques eléctricos,
de modo que restaura el ritmo -cardiaco
normal. Un DAl estd formado por dos
elementos: una bateria y un electrodo que
monitorizan la actividad eléctrica del corazén y
envia impulsos eléctricos o choques al corazén.
El electrodo puede ser colocado en las cdmaras
derechas del corazén (a través de los vasos
sanguineos) o por debajo de la piel del térax
que cubre el corazon.

7. Estilo de vida y deportes.

Hay algunas recomendaciones clave para
pacientes (y familias) que son diagnosticados
de SBr que ayudan a prevenir la apariciéon de
arritmias:

e Evitar los farmacos que pueden
empeorar el SBr. Hay una lista de
farmacos a evitar en
www.brugadadrugs.org

e Durante la fiebre (temperatura 2
38.52C), es importante ir al hospital
para realizar un ECG. Algunos
pacientes con SBr tienen importantes
cambios en su ECG durante la fiebre,
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que provoca un incremento del riesgo
de aparicidon de arritmias. Cuando no
es posible acudir al hospital, es
importante tratar la fiebre de forma

precoz con  paracetamol (para
disminuir la fiebre y el riesgo de
arritmias)

e Evitar el consumo excesivo de alcohol

¢ Recomendar a los familiares que sean
examinados para detectar o descartar
la presencia de la enfermedad.

e Normalmente los pacientes con SBr
pueden participar en actividades
deportivas. Sin embargo, el personas
que han tenido sintomas durante la
actividad fisica, se recomienda no
realizar ejercicio.

El diagnéstico del SBr y la posibilidad de
transmitir la enfermedad a los descendientes
puede provocar ansiedad y generar una gran
incertidumbre. Los trabajadores sociales,
psicdlogos y especialistas médicos tienen una
amplia experiencia y pueden ser de ayuda en
este dmbito tanto para el paciente como para
los familiares.

8. Seguimiento.

El cardidlogo te aconsejara sobre la frecuencia
necesaria de seguimiento, cuya necesidad
dependera de los sintomas, la edad y el
tratamiento.

9. Cribado familiar

Si se encuentra una mutacién en el gen SCN5A
en un paciente con una SBr (ver Estudio
genético), los familiares de este paciente
(empezando con los familiares de primer grado:
madre, padre, hermanos/as e hijos) pueden
realizarse el estudio genético a través de la
unidad  especializada en enfermedades
genéticas cardiacas. Aquellos miembros de la
familia en quienes se encuentra la misma
mutacion (familiar) son denominados
portadores y precisan un seguimiento por el
cardidlogo. Aquellos otros en los que no se
encuentra la mutacidon familiar pueden en
ocasiones tener el SBr. La causa del SBr en
estos no es conocida todavia. Pero en
cualquier caso es importante que los familiares
sin la mutacion sean evaluados por un
cardidlogo.

En caso de que no se haya identificado una
mutacién en SCN5A en un paciente con SBr, los
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miembros de la familia (empezando con os
familiares de primer grado) deberan ser
evaluados por un cardidlogo.

Aunque la mayoria de los pacientes no tienen
sintomas de SBr durante la infancia, hay
pacientes que experimentan arritmias a una
edad precoz, en ocasiones desencadenados por
la fiebre. Estos pacientes suelen tener un
patron anormal electrocardiografico (por
ejemplo, un patron espontaneo tipo 1). Se
recomienda que los familiares de pacientes con
SBr se realicen un ECG en los primeros afos de
vida, y un seguimiento posterior en funcién de
los resultados.

10. Sindrome de Brugada y embarazo.

No hay recomendaciones especificas
(diferentes a las expuestas en "estilos de vida y
deporte" ) para las madre y el bebe durante el

embarazo.
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