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SOUHRN 

Syndrom Brugadových (BrS) a syndrom dlouhého QT jsou nejčastěji diagnostikované, geneticky podmíněné 
arytmické syndromy. Syndrom Brugadových je způsoben primární poruchou elektrické srdeční aktivity, která 
se manifestuje elevacemi úseku ST ve svodech V1–V3 a zvýšeným rizikem náhlé smrti u nemocných bez struk-
turálního srdečního onemocnění. V tomto článku je diskutována genetická heterogenita syndromu, jeho 
patofyziologie, EKG diagnostika a léčba, včetně nejnovějších poznatků posledních let. Je zde rovněž po-
psána stručná kasuistika nemocného prezentujícího se synkopou a elevacemi úseku ST.

© 2013, ČKS. Published by Elsevier Urban and Partner Sp. z o.o. All rights reserved.

ABSTRACT

The Brugada syndrome (BrS) and the long QT syndrome are the most frequently diagnosed genetically-con-
ditioned arrhythmogenic syndromes. It is a primary disorder of electric cardiac activity which is demonstrated 
by elevation of the ST segment in the right precordial leads connected to an increased risk of sudden death 
in patients without a structural damage of the heart. In this article, an overview of genetic heterogeneity, 
pathophysiology, ECG diagnostics and therapy possibilities are discussed, including the innovations of the 
recent years. A brief case report of a patient presenting with syncope and ST segment elevation is described.
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Úvod

Syndrom Brugadových (BrS) je pojmenován podle dvou 
bratrů španělského původu – kardiologů Pedra a Josepa 
Brugadových. Josep Brugada je specialistou v obecné kar-
diologii, srdečních arytmiích, kardiovaskulárních onemoc-
něních a sportovní kardiologii. Třetí muž na fotografi i je 
jejich bratr Ramon Brugada, který s nimi spolupracoval na 
mnoha studiích a byl jmenován přednostou Centra kardio-

vaskulární genetiky na Univerzitě v Gironě ve Španělsku 
(obr. 1). Tento syndrom je charakterizován abnormálním 
nálezem na EKG a zvýšeným rizikem náhlé srdeční smr-
ti (obr. 2) [1,2]. Syndrom Brugadových byl poprvé zjištěn 
a popsán v roce 1989 u pacientů, kteří přežili srdeční zá-
stavu [3]. V roce 1992 bratři Brugadové publikovali zásadní 
práci týkající se souboru osmi pacientů, kteří zemřeli náh-
lou srdeční smrtí [4,5]. „Tento syndrom se typicky mani-
festuje během dospělosti, kdy průměrný věk v době náhlé 
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Obr. 2 – Syndrom Brugadových typu 1 – jeden z prvních EKG stripů, 
na kterém MUDr. Brugada popsal syndrom Brugadových. Poskytl 
laskavě MUDr. Čihák.

smrti je 41 ± 15 let, ale může se objevit také v kojeneckém 
a dětském věku.“[6] Syndrom Brugadových je nejčastější 
příčinou náhlé smrti u mladých Thajců bez anamnézy sr-
dečního onemocnění [5]. Celosvětová prevalence BrS je  
jeden nemocný na 10 000 obyvatel, ale v asijských zemích 
je mnohem vyšší a dosahuje pěti až deseti nemocných na 
10 000 obyvatel [6,7].

Genetická heterogenita a patofyziologie

Přibližně 20 % případů syndromu Brugadových je spojeno 
s mutacemi v genu SCN5A [8], jenž kóduje -podjednotku 
srdečního sodíkového kanálu (hNav1.5) (obr. 3), která je 
součástí sodíkového kanálu v buněčných membránách – 
myocytech [9]. Tento gen je lokalizován na krátkém ra-
ménku třetího chromosomu (3p21) [10]. Tento gen může 
být postižen mutacemi, které vedou k oslabení nárůstu 

membránového potenciálu ve fázi 0 depolarizace v ně-
kterých epikardiálních oblastech pravé komory, a tím ke 
zvýšení transmurální a epikardiální disperze repolarizace. 
Transmurální disperze je zodpovědná za elevace úseku ST 
a také za vznik vulnerabilního „okna“ v myokardu ko-
mor. Epikardiální disperze repolarizace umožňuje vznik 
reentry fáze 2, která vede ke vzniku extrasystol. Taková 
extrasystola vstoupí pak do vulnerabilní fáze a dojde ke 
vzniku komorové tachykardie a/nebo fi brilace komor, 
která často končí náhlou srdeční smrtí [11]. Dodnes bylo 
objeveno 160 mutací v genu SCN5A. Každá z nich má za 
následek odlišnou změnu funkce a postižení organismu, 
což vysvětluje expresi tohoto onemocnění a variabilní pe-
netraci [12,13]. 

Antzelevitch v nedávné době identifi koval mutace 
v podjednotce L-typu kalciového kanálu (CACNA1C [A39V 
a G490R] a CACNB2 [S481L]), které způsobují elevace úse-
ku ST a relativně krátký interval QT (< 360 ms) [14]. Dědič-
nost této mutace je autosomálně dominantní a je častější 
u mužů, zejména v asijské populaci.

Ishikawa a spol. objevili v květnu 2012 nový patoge-
netický substrát pro BrS. Jejich tým testoval význam zjiš-
těných mutací sarkolemálního membránového proteinu 
(sarcolemmal membrane-associated protein – SLMAP), 
který je jednou ze složek T-tubulů a sarkoplazmatické-
ho retikula, jejichž dokonalá součinnost je nezbytná pro 
správnou kontrakci kardiomyocytů [15,16]. Abnormality 
těchto proteinů mohou způsobovat komorové arytmie 
[17–19]. Mutace SLMAP způsobující onemocnění (byly 
identifi kovány dvě „missense“ mutace SLMAP asociované 
s BrS) neovlivnily napěťovou regulaci kanálů, nezměnily 
biofyzikálně otevírání kanálů hNav1.5, ale narušily expre-
si hNav1.5 na povrchu buněk a zmenšily sodíkový proud 
tekoucí do buňky v transfekovaných buňkách a zvýšily ná-
chylnost k BrS [15].

H. Liu a spol. nedávno publikovali studii týkající se ge-
netických a funkčních abnormalit u mutací v genu TRPM4 
(transient receptor potential melastatin-4), který kódu-
je TRPM4 kationtový kanál nazývaný také melastatin-4. 
Jeho gen je lokalizovaný na chromosomu 19 (19q13.33) 
[20,21]. Je to kalciem aktivovaný neselektivní kationtový 
kanál a byl v nedávné době objeven v rodinách s progre-
sivními poruchami vedení vzruchu v srdci [22]. Výsledky 

studie tvrdí, že mutace genu TRPM4 
jsou zodpovědné za cca 2,7–6 % pří-
padů BrS. Je pozoruhodné, že ně-
které mutace genu TRPM4 vedou 
k poklesu nebo ztrátě hustoty prou-
du a jiné proud zvyšují [20]. Situace 
je také komplikována skutečností, 
že TRPM4 je exprimován v různých 
tkáních, a může tudíž ovlivnit také 
neurohumorální regulaci nebo vývoj 
srdce [23,24].

Obr. 1 – Tři bratři: kardiologové Pedro, Josep a Ramon Brugada 
(otištěno se svolením R. Brugady)  

Obr. 3 – Umístění genu SCN5A na třetím 
chromosomu (volně překresleno podle ob-
rázku dr. Jonase de Jonga na http://en.ec-
gpedia.org/wiki/File:Scn5a.jpg, 2006-07-28)
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vlnou T („saddle back“). Typ 3 je elevace úseku ST < 1 
mm tvaru „saddle back“, „coved“ nebo obou uvedených 
[6,13].

Bratři Brugadové popsali EKG nález jako perzistentní 
elevaci ST ve svodech V1–V3 s obrazem blokády pravého 
Tawarova raménka (RBBB) s terminálními vlnami S ve svo-
dech z bočné stěny nebo bez nich. Tyto vlny jsou obvykle 
přítomny u typického RBBB. Častým nálezem je rovněž 
prodloužený PR interval ukazující na převodní poruchu. 
EKG se může v průběhu času měnit; adrenergní stimulace 
například snižuje elevace úseku ST, zatímco vagová sti-
mulace je zvýrazňuje. Co se týče podávání antiarytmik, 
vede podání antiarytmik třídy Ia (ajmalin), Ic (fl ecainid) 

Klinický obraz

Kompletní syndrom je charakterizován epizodami rychlé 
polymorfní komorové tachykardie (KT) (obr. 4) u pacien-
tů s EKG obrazem blokády pravého Tawarova raménka 
a elevacemi úseku ST ve svodech V1 až V3. Pokud vznikne 
pouze krátká KT, může pacient prodělat epizodu vertiga 
nebo synkopu. Pokud KT trvá delší dobu nebo vznikne 
fi brilace komor (FK), může vyústit v srdeční zástavu nebo 
náhlou smrt [25].

V roce 2012 publikovali Jeevaratnam a spol. výsledky 
své studie „Analýza distribuce četnosti aktivačních časů 
a regionální fi brózy v myších Scn5a(+/-) srdcích: vliv věku 
a pohlaví“. Zjistili vyšší výskyt raménkové blokády u všech 
Scn5a(+/-) myší ve srovnání s „wildtype“ myšmi, což přímo 
korelovalo s histomorfometrickým vyhodnocením regio-
nální fi brózy jak v septu, tak ve volných stěnách, prefe-
renčně postihující pravou komoru. Tento nález byl dále 
závislý na věku a pohlaví [26].

Priori a spol. publikovali rozbor souboru 130 pacientů 
s BrS a 70 postižených členů rodiny. Celkově byly mutace 
SCN5A zjištěny u 28 probandů; zbývající pacienti splňovali 
diagnostická EKG kritéria. Mnohonásobná regresní analý-
za (Coxův model) ukázala, že po adjustaci na pohlaví, ro-
dinnou anamnézu náhlé smrti a mutaci v genu SCN5A byl 
nejsilnějším prediktorem srdeční zástavy současný výskyt 
spontánních elevací úseku ST v hrudních svodech na kli-
dovém dvanáctisvodovém EKG a anamnéza synkopy [27].

Chockalingam popsal, že horečka a vakcinace mohou 
být potenciálními spouštěči arytmií u dětí. Nejčastějším 
EKG nálezem je zpomalení převodu [28].

 Diagnóza

Toto onemocnění je možno diagnostikovat na základě 
charakteristického EKG obrazu. U BrS jsou popisovány 
tři různé typy EKG. Pro typ 1 je charakteristická výrazná 
„coved type“ elevace úseku ST s vlnou J nebo elevace 
úseku ST ≥ 2 mm nebo 0,2 mV ve svém vrcholu následo-
vaná negativní vlnou T. Úsek ST protíná izoelektrickou 
linii. Typ 2 je charakterizován elevací úseku ST, která je 
descendentní a je následována pozitivní nebo bifázickou 

Obr. 4 – Kasuistika: polymorfní komorová tachykardie dokumentovaná při telemetrické EKG monitoraci

Obr. 5 – Kasuistika: Dvanáctisvodové EKG s elevacemi úseku ST ve V1–V3

O. Bolek, D. Marek, M. Táborský 673
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a III k nárůstu elevací úseku ST. Elevace ST se mohou u ně-
kterých pacientů zmenšovat při cvičení, ale u jiných může 
cvičení vést k jejich zvýraznění (po cvičení, když stoupne 
tělesná teplota). Změny srdeční frekvence při síňové sti-
mulaci mění stupeň elevace ST: když srdeční frekvence 
klesá, zvyšuje se elevace úseku ST, a naopak. Avšak v ně-
kterých případech může být reakce na změny srdeční fre-
kvence zcela opačná [25].

Elektrofyziologické vyšetření by mělo být provedeno 
u všech pacientů s neobjasněnou synkopou s výjimkou 
těch, kteří byli resuscitováni pro FK. U těchto pacientů 
je implantace ICD rutinně indikována v rámci sekundární 
prevence náhlé srdeční smrti [5,6,27].

Pro syndrom Brugadových je dostupná genetická dia-
gnostika z krevních vzorků. Ta může být užitečná při po-
tvrzení diagnózy u pacientů se suspektním BrS nebo také 
při rozlišení mezi příbuznými, kteří mají toto onemocnění 
a kteří jej nemají [14].

Diferenciální diagnóza

Diferenciální diagnostika syndromu Brugadových je velmi 
široká, protože mnoho onemocnění může vést k elevacím 
úseku ST ve V1–V3: akutní infarkt myokardu, infarkt pra-
vé komory, akutní myokarditida, akutní plicní embolie, 
blokáda pravého nebo levého Tawarova raménka, hyper-
trofi e levé komory, syndrom dlouhého QT, syndrom čas-
né repolarizace, hyperkalcemie, hyperkalemie, předáv-
kování tricyklickými antidepresivy, intoxikace kokainem, 
defi cit vitaminu B1, mediastinální tumor komprimující 
výtokový trakt pravé komory, Duchenneova dystrofi e 
a Friedreichova ataxie [13,29].

Léčba

Fibrilace komor nebo rychlá polymorfní komorová ta-
chykardie jsou nejčastější příčinou smrti u pacientů se 
syndromem Brugadových. Tyto arytmie se objevují ná-

hle, bez varování. Není známa žádná spolehlivá léčba, 
která by mohla zcela zabránit vzniku fi brilace komor 
u tohoto onemocnění. Implantabilní kardiovertery-de-
fi brilátory (ICD) kontinuálně monitorují srdeční rytmus 
a mohou defi brilovat pacienta, pokud dojde k FK. Bylo 
zjištěno, že chinidin, antiarytmikum Ia třídy, snižuje po-
čet epizod FK a koriguje spontánní změny na EKG, prav-
děpodobně prostřednictvím inhibice Ito kanálů [25,30]. 
Na druhé straně jiné léky (jako např. propafenon) mo-
hou u pacientů s BrS indukovat vznik EKG obrazu typu 
1 a/nebo potenciálně maligních arytmií. U pacientů s BrS 
je jednoznačně doporučeno vyhýbat se takovým lékům, 
nebo je používat jen za pečlivě kontrolovaných podmí-
nek [31]. Pacientům s BrS mohou být rovněž podávány 
beta-blokátory [27].

Priori a spol. navrhli v roce 2002 rizikovou stratifi kaci 
pacientů s BrS s cílem sledovat používání ICD u pacien-
tů s BrS [27]. O deset let později (v roce 2012) publiko-
vali výsledky registru PRELUDE (PRogrammed ELectrical 
stimUlation preDictive valuE registry), rozsáhlé kohorty 
prospektivně sledovaných pacientů, z kterých vyplynulo, 
že inducibilita KT a FK během programované stimulace ko-
mor není prediktorem pro arytmickou epizodu. Na druhé 
straně studie potvrdila prognostický význam EKG obrazu 
typu 1 a anamnézy synkopy, a navíc poprvé ukázala, že ko-
morová efektivní refrakterní perioda < 200 ms a fragmen-
tace QRS jsou nezávislými prediktory rizika. Tyto výsledky 
by mohly být podkladem pro novou rizikovou stratifi kaci 
pacientů s BrS, která by mohla být používána k identifi kaci 
pacientů profi tujících z profylaktické implantace ICD [32].

Kasuistika: Synkopa u pacienta se syndromem 
Brugadových s telemetricky dokumentovanou 
polymorfní komorovou tachykardií

Mladý muž, narozený v roce 1977, s anamnézou běžných 
dětských onemocnění, salmonelózy a alergie (prach, se-
zonní senná rýma) byl vyšetřen na akutním příjmu pro 
průjmové onemocnění. Na EKG byly patrné elevace úse-
ku ST ve V1–V3 (obr. 5). Tento nález vyvolal podezření na 
akutní koronární syndrom, a nemocný byl proto přijat 
na kardiologické oddělení ke koronarografi i. Vzhledem 
k negativitě kardiomarkerů nebyla koronarografi e pro-
vedena. Byla vyslovena suspekce na BrS a pacient byl 
dále vyšetřen za hospitalizace na kardiologickém od-
dělení a později v kardiologické ambulanci. Byl prove-
den kompletní soubor kardiologických vyšetření včetně 
echokardiografi e s normálním nálezem. Byla napláno-
vána magnetická rezonance srdce. Před jejím provede-
ním byl pacient znovu přijat do nemocnice pro synko-
pu, která se udála doma během odpočinku a která byla 
následována laickou a profesionální kardiopulmonální 
resuscitací (KPR) v terénu. Při přijetí byly na EKG patr-
né změny typické pro BrS (obr. 6). Echokardiografi e byla 
znovu zopakována a nebyla zjištěna žádná patologie. 
Neurologické vyšetření neodhalilo žádný abnormální 
nález stejně jako CT mozku. Příští den byl pacient znovu 
resuscitován pro náhle vzniklou poruchu vědomí s poly-
morfní KT dokumentovanou při telemetrické EKG moni-
toraci (obr. 4). Na EKG křivce natočené 20 min po KPR na 

Obr. 6 – Kasuistika: Dvanáctisvodové EKG s elevacemi úseku ST ve 
V1–V3 po kardiopulmonální resuscitaci v terénu 
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kardiologickém oddělení byly opět změny typické pro 
BrS (obr. 7). Vzhledem k výše uvedené anamnéze bylo 
zřejmé, že pacient trpí syndromem Brugadových. Byla 
provedena implantace ICD. Výkon proběhl bez kompli-
kací. EKG nález se během dalšího sledování nezměnil. 
Pacient byl z nemocnice propuštěn bez antiarytmické 
léčby. Během následujících sedmi let dostal pacient dva 
adekvátní výboje ICD a je stále bez antiarytmické léčby. 
Nadále nemá žádné další příznaky. 

Závěr

Syndrom Brugadových je onemocnění s vysokým rizikem 
náhlé srdeční smrti. To je potřeba mít stále na mysli zejmé-
na při diferenciální diagnostice synkopy u mladších nemoc-
ných, kteří mají abnormality úseku ST na EKG a normální 
echokardiografi cký nález. Správně diagnostikovaný paci-
ent s implantovaným ICD, který představuje jedinou efek-
tivní léčbu, může mít normální kvalitu života a význam ně 
snížené riziko náhlé srdeční smrti. Přestože indikace k im-
plantaci ICD u nemocných po kardiopulmonální resusci-
taci pro fi brilaci komor je jednoznačná, je u pacientů bez 
jasného morfologického substrátu doporučováno rovněž 
farmakologické testování, protože některé léky by neměly 
být u BrS podávány, aby se omezil počet výbojů ICD.

Tento článek byl laskavě podpořen dr. Ramonem Bru-
gadou, který souhlasil s otištěním jeho fotografi e spolu 
s jeho bratry v tomto článku.

V České republice je předním odborníkem na poli syn-
dromu dlouhého QT a syndromu Brugadových MUDr. To-
máš Novotný, Ph.D., spolu se svým týmem, který pracuje 
na Interní kardiologické klinice Fakultní nemocnice Brno-
-Bohunice. Tato klinika má mnohaleté zkušenosti podpo-
řené řadou studií, grantů a nových poznatků v této kardio-
logické problematice. Pokud máte podezření na syndrom 
dlouhého QT nebo jiný geneticky podmíněný arytmický 
syndrom, můžete tento tým kontaktovat telefonicky na 
čísle 532 232 980 nebo e-mailem na tomnov@yahoo.com.
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