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введение
В 1992 г. братья П. и Д. Бругада, испанские карди-

ологи, впервые описали клинико-электрокардиогра-
фический синдром, объединяющий частые семейные 
случаи синкопальных состояний или внезапной смер-
ти и регистрацию специфического электрокардиогра-
фического паттерна [1]. Для синдрома Бругада (СБ) 
характерны 3 типа ЭКГ, из которых 1-й тип имеет ти-
пичный ЭКГ-паттерн и наибольшую диагностическую 
ценность: элевация сегмента ST ≥ 2 мм по типу «скло-
на» в отведения V1–V2, неполная или полная блокада 
правой ножки пучка Гиса и удлинение PR-интервала.

В настоящее время СБ считается первичной «элек-
трической» болезнью сердца [2–4], развивающейся 
вследствие аномальной электрофизиологической 
 активности эпикарда правого желудочка в области вы-
носящего тракта. У каждого 4-го пациента [5] ее при-
чиной являются мутации в одном из 8 генов (SCN5A, 
GPD1L, CACNA1C, CACNB2, SCN1B, KCNE3, SCN3B 
и HCN4). Частота выявляемых мутаций в первом из них 
составляет 15–30 %, а в остальных не превышает 5 %. 
Мутации в указанных генах приводят к дефекту рабо-
ты натриевых и кальциевых каналов. Наследуется СБ 
преимущественно по аутосомно-доминантному типу, 
однако мужской пол является значимым фактором 
 риска кардиогенной внезапной смерти – жизнеугро-
жающие эпизоды аритмий развиваются чаще у муж-
чин, чем у женщин (8 : 1) [6].

Пациент Ч., 47 лет, в августе 2010 г. обратился 
к кардиологу с жалобами на боли в области сердца. При 
детализации жалоб, сборе анамнеза, осмотре пациента 
и лабораторно-инструментальном обследовании данных 

о наличии ИБС и других болезней системы кровообраще-
ния получено не было. Пациент Ч. сообщил, что у его 
старшего сына 19 лет, с которым они проживают раз-
дельно и давно не общаются, в июне 2010 г. диагности-
рован СБ, и предоставил ксерокопию фрагмента выпис-
ного эпикриза сына, переданного по факсу из г. Омска.

Данные из выписки сына пациента Ч.: ЭКГ 
от 15.06.2010: ритм синусовый с ЧСС 73 уд/мин, S-тип 
ЭКГ. Полная блокада правой ножки пучка Гиса. Призна-
ки синдрома Бругада. Эхо-КГ от 17.06.2010. ВПС: 
 дефект межжелудочковой перегородки малых разме-  
ров. Чреспищеводная электрокардиостимуляция 
от 19.06.2010. Синдром Бругада. (Типичная электрокар-
диографическая картина у асимптомного пациента без 
семейной истории внезапной смерти.) В этой же выпис-
ке даны рекомендации по обследованию родственников 
у кардиолога.

Были проанализированы 6 ЭКГ пациента Ч. за по-
следние 4 года, на которых регистрировались следующие 
изменения: неполная блокада правой ножки пучка Гиса, 
слабое нарастание зубца R и элевация сегмента ST в от-
ведениях V1–V3 различной выраженности (от 0,5 до 3 мм), 
преходящая АV-блокада I степени. Однако ни в одном 
из заключений врачей функциональной диагностики 
не звучало подозрение на СБ. На рис. 1 представлена ЭКГ 
от 29.07.2010 г. Заключение врача функциональной 
 диагностики к данной ЭКГ: синусовый ритм с ЧСС 
62 уд/мин. Резкое отклонение электрической оси вправо. 
Низкий вольтаж желудочковых комплексов. Блокада 
задней ветви левой ножки пучка Гиса. При более внима-
тельном анализе этой же записи врачом-аритмологом 
отмечены элевация сегмента ST ≥ 2 мм по типу «скло-
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на» в отведениях V1–V2, неполная блокада правой нож-
ки пучка Гиса, PR-интервал – 0,21 с.

С августа 2010 г. по декабрь 2011 г. пациенту Ч. 
трижды было проведено мониторирование ЭКГ по Хол-
теру (ХМ-ЭКГ) (август 2010 г., февраль 2011 г., декабрь 
2011 г.), ни на одном из которых не было зарегистриро-
вано каких-либо нарушений ритма сердца. Но на ХМ-ЭКГ 
в декабре 2011 г. на протяжении всех суток зарегист-
рирован подъем сегмента ST до 4 мм на 1-м канале 
 (отведения V1 по типу «склона» в отведениях V1–V2, не-
полная V4), что специалистом функциональной диагно-
стики было расценено как острая стадия инфаркта 
 миокарда (рис. 2). На следующий день у пациента Ч. опре-
делили уровень биомаркеров миокардиального некроза, 
 результат – отрицательный, а на ЭКГ элевация сегмен-
та ST регрессировала до 2 мм.

синусовый с ЧСС 78 уд/мин. ЭОС не отклонена. Внутри-
желудочковая блокада. Элевация сегмента ST в правых 
грудных отведениях до 4 мм. PR-интервал – 0,16 с. 
Во время суточного мониторирования ЭКГ (сентябрь 
2010 г.) у него зарегистрированы 401 желудочковая экс-
трасистола, 33 из которых – парные и 1 триплет. При 
эхокардиографии (ЭхоКГ) патологических изменений  
не выявлено.

Рис. 1. Фрагмент ЭКГ пациента Ч., 47 лет, 29.07.2010 г. Заключение 
врача функциональной диагностики: синусовый ритм с ЧСС 62 уд/мин. 
Резкое отклонение электрической оси вправо. Низкий вольтаж желудоч-
ковых комплексов. Блокада задней ветви левой ножки пучка Гиса. Отме-
чены элевация сегмента ST  ≥ 2 мм по типу «склона» в отведениях V1–V2, 
неполная блокада правой ножки пучка Гиса, PR-интервал – 0,21 с

Рис. 2. Фрагмент ХМ-ЭКГ пациента Ч., 22.12.2011 г. Ритм синусо-
вый со средней ЧСС 84 уд/мин (минимальная – 63, максимальная –  
127 уд/мин). Элевация сегмента ST на 1-м канале – до 4 мм.  
PR-интервал – в пределах нормы

При сборе анамнеза выяснено, что у пациента Ч. 
на момент обращения из ближайших родственников есть 
только младший сын, случаев внезапной смерти в семье 
не было. У младшего сына (13 лет) пациента Ч., было 
3 синкопе (после забора крови, во время  катания на вод-
ных горках, во время драки со сверстниками), по поводу 
которых дополнительного обследования не проводилось. 
На ЭКГ (сентябрь 2010 г.) младшего сына (рис. 3): ритм 

В сентябре 2011 г. пациенту Ч. проведено первичное 
медико-генетическое консультирование в лаборатории 
медицинской генетики в ФГБУ «РНЦХ им. акад. Б.В. Пет-
ровского» РАМН. Для заключительного медико-гене-
тического консультирования было рекомендовано обсле-
дование родственников I степени родства. Затем было 
выполнено молекулярно-генетическое исследование – 
прямая ДНК-диагностика, проведен поиск мутаций 
в образце ДНК пробанда методом прямого секвенирова-
ния по Сенгеру кодирующей последовательности гена 
SCN5A. В результате в экзоне 2 данного гена была выяв-
лена редкая замена Y87C в гетерозиготном состоянии. 
Данная замена не была обнаружена в контрольной вы-
борке 100 хромосом. Идентичная мутация, а также по-
лиморфизм А29А в гетерозиготном состоянии в экзоне 
2 гена SCN5A обнаружены у старшего сына (19 лет). 
Младшему сыну генетическое исследование на момент 
описания клинического случая было рекомендовано, но  
не проводилось по решению отца.

Таким образом, был выявлен семейный случай СБ  
I типа (генетический вариант Y87C) с наследованием  
по аутосомно-доминантному типу.

Обсуждение
За последние 4 года пациент Ч., 47 лет, несколько 

раз обращался к кардиологу в связи с болями в обла-
сти сердца, было зарегистрировано 6 ЭКГ, но ни 
в одном из случаев ни у врача функциональной диаг-
ностики, ни у кардиолога не возникло подозрения 
на СБ, поскольку не было зарегистрировано типичных 
изменений. Поздней диагностике заболевания, не-
сомненно, способствовало сравнительно недавнее 
описание синдрома (1992) и редкость встречаемости 

Рис. 3. Фрагмент ЭКГ сына пациента Ч., 13 лет, 27.12.2010 г. Ритм 
синусовый с ЧСС 78 уд/мин. ЭОС не отклонена. Внутрижелудочко-
вая блокада. Элевация сегмента ST в правых грудных отведениях –  
до 4 мм. PR-интервал – 0,16 мм
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заболевания: 0,12–0,2 % случаев в популяции [6]. 
В выявлении таких заболеваний большую роль приоб-
ретает уровень теоретической подготовки врача, необ-
ходимость регулярного чтения медицинской литера-
туры, что, несомненно, помогает увидеть в рутинном 
потоке «обычных» больных редкий случай. Если бы 
пациент Ч. не рассказал о наличии СБ у старшего 
сына, возможно, что и в момент данного обращения 
не было бы  уделено должного внимания изменениям 
на ЭКГ и проведено дополнительное обследование. 
Во время суточного мониторирования ЭКГ пациен-  
та Ч. (декабрь 2011 г.) были получены данные, указы-
вающие на наличие СБ, – подъем сегмента ST в пра-
вых грудных отведениях до 4 мм, спровоцированный 
приемом алкоголя (пациент сообщил, что накануне 
мониторирования принимал участие в корпоративном 
мероприятии, где в течение вечера выпил около 500 мл 
коньяка). Предположение о том, что алкоголь способ-
ствует нарушению деятельности натриевых каналов 
и вызывает усугубление «бругадоподобных» измене-
ний на ЭКГ, высказывались и ранее [7].

Возраст клинических проявлений СБ, как прави-
ло, 30–40 лет. Возможно, обусловленные степенью 
 поражения натриевых каналов, тонкие и клинически 
не обнаруживаемые структурные изменения миокар-
да при СБ усугубляются возрастными дегенеративными 
изменениями, и поэтому манифестация СБ приходит-
ся не на молодой, а на средний возраст [8]. Нашему па-
циенту 47 лет, и никаких клинических проявлений СБ 
ранее не было. Можно предположить, что дегенера-
тивные процессы в миокарде пациента Ч. происходят 
медленнее и клинически заболевание проявится поз-
же. Кроме того, мы не располагаем достоверными дан-
ными об отсутствии эпизодов жизнеопасных желудоч-
ковых аритмий у пациента Ч. Известно, что имеются 
бессимптомные описания у некоторых пациентов даже 

с типичным электрокардиографическим паттерном 
СБ, имеющие соответствующую мутацию [8].

Лечение пациентов с СБ остается одним из акту-
альных вопросов аритмологии. По данным Е.В. За-
клязьминской и соавт. [9], при каналопатиях 12 % 
впервые возникших синкопе имеют летальный исход. 
Поскольку фармакологический подход в профилакти-
ке жизнеугрожающих аритмий при СБ не является 
 достаточно эффективным, использование импланти-
руемого кардиовертера-дефибриллятора (ИКД) явля-
ется единственным методом лечения. Согласно Евро-
пейским рекомендациям [6], терапия с помощью ИКД 
показана в случаях, если эпизоды фибрилляции желу-
дочков были зафиксированы ранее. В случае бессимп-
томного течения в решении вопроса имплантации 
ИКД однозначного мнения нет. Поэтому при выборе 
стратегии лечения особую значимость приобретает 
оценка степени риска. P.G. Meregalli et al. [10] в каче-
стве дополнительного критерия для стратификации 
риска предложили генотипирование, поскольку 
 обнаружили, что среди лиц с СБ более выраженная 
симптоматика была обусловлена замедлением прово-
димости, связанной с выявленными мутациями в гене 
SCN5A.

заключение
Выявлен семейный случай СБ I типа (генетиче-

ский вариант Y87C) с наследованием по аутосомно-
доминантному типу. В приведенном клиническом 
 случае диагностика семейного случая СБ стала воз-
можной лишь при регистрации типичных ЭКГ-изме-
нений у одного из членов семьи. Диагноз подтвержден 
дополнительными методами исследования, в том чис-
ле прямой ДНК-диагностикой. Пациенту Ч. предло-
жена имплантация кардиовертера-дефибриллятора,  
от которой он отказался.
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