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Liste des abréviations

ALD Affection de Longue Durée

AMM Autorisation de Mise sur le Marché

BrS : syndrome de Brugada

DPI Diagnostic Préimplantatoire

DPN Diagnostic Prénatal

ECG: ECG

HAS Haute Autorité de Santé

NGS Next-Generation Sequencing

PAI Projet d’Accueil Individualisé

PNDS Protocole National de Diagnostic et de Soins



Synthese destinée au médecin traitant

I) Le diagnostic et I'évaluation initiale

Le diagnostic du syndrome de Brugada (BrS) repose sur I'ECG. C’est un aspect de sus-
décalage du segment ST convexe et de plus de 2 mm dans les dérivations précordiales
droites (en particulier en V1 et en V2) qui permet de faire le diagnostic. Cet aspect est
retrouvé chez des patients qui ont par ailleurs une fonction cardiaque normale et qui
peuvent étre asymptomatiques tout en ayant un risque accru de syncope et de mort subite.
Cet aspect électrocardiographique est rare dans la population générale. Il est retrouvé le
plus souvent chez des hommes autour de la quarantaine. Il est trés rare chez les enfants
avant I'adolescence.

Le plus souvent, le diagnostic est fait chez un sujet asymptomatique, parfois a la suite d’une
syncope et plus rarement aprés un arrét cardiague mais cette pathologie représente environ
1/3 des arréts cardiaque sur cceur sain.

Cet aspect électrocardiographique dénote un risque potentiel de survenue de troubles du
rythme ventriculaire et de mort subite qui justifie une évaluation compléte.

Bien souvent, I'aspect initial n’est pas complet et ne permet pas de faire le diagnostic. Il est
fondamental de bien distinguer un aspect évocateur de BrS qui n’induit pas de risque
particulier de survenue de troubles du rythme et un aspect complet qui lui sera a risque.
Comme l'aspect électrocardiographique est variable dans le temps, en cas de doute sur le
diagnostic et pour le dépistage familial, on propose la réalisation d’un test a I’Ajmaline (de
préférence) ou au Flécainide permettant de démasquer I'aspect de BrS chez un patient qui
n’aurait pas I'aspect spontané.

Le BrS est une pathologie d’origine génétique avec une transmission qui se fait sur le mode
autosomique dominant. Il est donc important de proposer un dépistage familial chez tous les
apparentés du premier degré d’un sujet atteint. Ce dépistage doit étre fait idéalement par
un test a I'ajmaline a défaut par un simple ECG. La génétique du BrS est complexe associant
des mutations dans le géne SCN5A (qui est le géne qui code pour le canal sodique cardiaque)
mais également la présence de variants fréquents. La relation entre la présence d’une
mutation et le syndrome est complexe. Pour cette raison, le dépistage des apparentés ne
peut pas se limiter a 'analyse génétique mais il doit obligatoirement comporter un dépistage
clinique incluant I'ECG.

Il) Prise en charge thérapeutique

Actuellement, il n’y a pas de traitement médicamenteux ayant fait la démonstration de son
efficacité préventive dans cette pathologie. Par conséquent, la prise en charge
thérapeutique sera dictée par I'évaluation du risque rythmique. Cette évaluation reste
complexe et basée sur la présence de symptomes et de I'aspect spontané des anomalies sur
I'ECG. Les patients ayant présenté des syncopes ou un arrét cardiaque récupéré et qui ont un
aspect spontané ont le risque le plus élevé.

A l'inverse, les patients qui nont pas d’aspect spontané et qui sont asymptomatiques ont un
risque faible de développement de troubles du rythme. De nombreux parametres
électrocardiographique ont été proposés. La place de I'exploration électrophysiologique
pour déterminer le risque rythmique reste discutée.



Pour tous les patients, on recommande une prise en charge agressive de la fievre car il a été
démontré que le risque d’événements rythmiques est augmenté en cas d’épisode fébrile.
On recommande également d’éviter les médicaments pouvant majorer l'aspect de BrS et
une liste de ces traitements doit étre remise aux patients (www.brugadadrugs.org). Il est
également recommandé d’éviter les alcoolisations aigués massives ou les drogues (cannabis,
cocaine) qui augmentent le risque de troubles du rythme ainsi que les activités sportives
lorsqu’il fait chaud. Il n’y a pas de contre-indication a la pratique du sport par contre mais il
est important de recommander au patient de ralentir progressivement ses activités
physiques en cas d’activité physique intense afin d’éviter I'a-coups vagal post effort pouvant
majorer I'aspect de BrS et potentiellement le risque de troubles du rythme.

Chez les patients ayant le risque rythmique le plus élevé, on peut proposer I'implantation
d’un défibrillateur implantable qui permet de traiter par choc électrique une fibrillation
ventriculaire. Plus récemment, I'ablation par radio fréquence de I'épicarde de I'infundibulum
du ventricule droit a été proposé. Ce geste invasif est actuellement réservé aux patients déja
implantés d’un défibrillateur et qui font régulierement des troubles du rythme ventriculaire.
Chez ces patients un traitement par hydroquinidine peut également se discuter.

lll) La prise en charge psychologique

Le plus souvent, le diagnostic de BrS est réalisé chez des sujets asymptomatiques au cours
d’un ECG. Il s’agit le plus souvent de sujets en bonne santé ne se considérant pas comme des
sujets a risque. L'intrusion du syndrome dans leurs vies peut donc avoir des conséquences
psychologiques importantes d’autant plus qu’il y a un risque de transmission a leur
descendance. La prise en charge psychologique devra donc intégralement faire partie de la
prise en charge du patient. Le patient et sa famille doivent pouvoir bénéficier d’'un acces
facilité a un soutien psychologique.

IV) Signes d’alerte et PEC des événements évolutifs de la maladie

Les signes qui doivent alerter le patient sont la survenue de syncope, en sachant que chez les
patients atteints d’un BrS les syncopes vagales sont fréquentes et que les troubles du rythme
ventriculaire surviennent volontiers en période vagale. Environ la moitié des syncopes
surviennent pendant la nuit et il faudra savoir rechercher des syncopes atypiques se
caractérisant par un réveil brutal nocturne, des mouvements anormaux ou une énurésie
nocturne occasionnelle.

Dans cette pathologie, la fonction ventriculaire gauche ne se dégrade pas au cours du temps
et il n’y a pas de signe d’insuffisance cardiaque. Le risque rythmique a tendance a diminuer
au cours de la vie et il est maintenant bien démontré que le risque est clairement plus faible
apres I'age de 60 ans.

Chez les sujets asymptomatiques, on propose habituellement un suivi cardiologique annuel.



Texte du PNDS

[) Introduction

Le syndrome de Brugada (BrS) a été identifié en 1992 a partir d’un fichier de patients ayant
fait une mort subite récupérée.

La prévalence du BrS chez les adultes est plus élevée dans les pays asiatiques comme le
Japon (0,15 %-0,27 %) et les Philippines (0,18 %) mais également parmi les Japonais
américains vivant en Amérique du Nord (0,15%) que dans les pays occidentaux, y compris
I'Europe (0%-0,017%) et I'Amérique du Nord (0,005%-0,1%)%2. En France, la prévalence est
de 2 3 5/10.000 adultes avec une trés nette prédominance masculine (8/10). La fréquence
est nettement plus faible chez I'enfant, I'aspect étant rarement retrouvé avant
I’adolescence. La fréquence semble également diminuer apres I’age de 65 ans en particulier
chez les hommes. Le syndrome se manifeste généralement a I'dge adulte, avec un age
moyen de mort subite de 41+/- 15 ans3.

II) Objectifs du protocole national de diagnostic et de soins (PNDS)

1) Objectifs
L’objectif de ce protocole national de diagnostic et de soins (PNDS) est d’expliciter aux
professionnels concernés la prise en charge diagnostique et thérapeutique optimale actuelle
et le parcours de soins souhaitable d’un patient atteint d’'un BrS. Intégrant le patient comme
acteur de son parcours de soin, il a pour but d’optimiser et d’harmoniser la prise en charge
et le suivi de la maladie rare sur 'ensemble du territoire. Il permet également d’identifier les
spécialités pharmaceutiques utilisées dans une indication non prévue dans I’Autorisation de
mise sur le marché (AMM) ainsi que les spécialités, produits ou prestations nécessaires a la
prise en charge des patients mais non habituellement pris en charge ou remboursés.
Ce PNDS peut servir de référence au médecin traitant (médecin référent désigné par le
patient auprés de la Caisse d’assurance maladie) en concertation avec le médecin
spécialiste, notamment au moment d’établir le protocole de soins conjointement avec le
médecin conseil et le patient, dans le cas d'une demande d'exonération du ticket
modérateur au titre d'une affection hors liste.
Le PNDS ne peut cependant pas envisager tous les cas spécifiques, toutes les comorbidités
ou complications, toutes les particularités thérapeutiques, tous les protocoles de soins
hospitaliers, etc. Il ne peut pas revendiquer I'exhaustivité des conduites de prise en charge
possibles, ni se substituer a la responsabilité individuelle du médecin vis-a-vis de son patient.
Le protocole décrit cependant la prise en charge de référence d’un patient atteint de BrS. Il
doit étre mis a jour en fonction des données nouvelles validées.

2) Meéthode de travail

Le présent PNDS a été élaboré selon la « Méthode d’élaboration d’un protocole national de
diagnostic et de soins pour les maladies rares » publiée par la Haute Autorité de Santé en
2012 (guide méthodologique disponible sur le site de la HAS : www.has-sante.fr).



L’élaboration de ce PNDS résulte d’un travail conjoint du centre de référence national
labellisé, avec la participation de représentants de I'ensemble des centres de compétences.
L'association AMRYC a également participé a la réalisation du document.

Ce PNDS s’appuie sur les recommandations émises par la Société Européenne de
Cardiologie, sur I'expérience des centres de prise en charge, ainsi que sur les avis d'experts
publiés.

[Il) Diagnostic et évaluation initiale
1) Objectifs

Rechercher les arguments cliniques, paracliniques et familiaux permettant d’établir le
diagnostic en réalisant un bilan complet dés qu’il existe une suspicion diagnostique
suffisante.

Annoncer le diagnostic et ses conséquences pour le patient et son entourage.
Proposer au patient une prise en charge médicale et psychologique adaptée et
I’'accompagner ainsi que son entourage.

2) Professionnels impliqués
Le diagnostic du BrS étant porté sur I'ECG, ce sont le plus souvent les cardiologues qui sont
impliqués dans le diagnostic mais il peut également arriver que I’'ECG montrant I'aspect soit
réalisé par un médecin généraliste ou un anesthésiste par exemple.

3) Diagnostic

Les circonstances de découverte du BrS sont trés variables pouvant étre a la suite d’un arrét
cardiaque récupéré ou d’une syncope mais le plus souvent lors d’'un ECG réalisé pour un
bilan médical systématique (pré-opératoire, sécurité sociale,...) ou lors d’un dépistage
familial.

Selon la conférence de consensus de 2013 sur les arythmies cardiaques héréditaires et les
recommandations de 2015 pour la prise en charge des patients avec des arythmies
ventriculaires et la prévention de la mort subite,* 'aspect de syndrome de BrS est
diagnostiqué chez les patients présentant un sus-décalage du segment ST ou du point J
convexe vers le haut et englobant I'onde T de plus de 0,2mV (soit 2 mm avec I'amplification
ECG habituelle 10mm/mV) définit comme I'aspect de type 1 dans 21 dérivation parmi les
dérivations précordiales droites V1, V2, positionnée dans le 4éme 3éme ot 2éme agnace
intercostal. L'onde T est habituellement négative dans ces mémes dérivations. Cet aspect
peut étre présent spontanément ou apres un test de provocation avec administration
intraveineuse de médicaments antiarythmiques de classe | (Ajmaline ou Flécainide).
L'ajmaline a cependant une meilleure sensibilité et spécificité que le Flécainide et doit étre
privilégiée. 4

La réalisation de ces tests comporte un risque faible de survenue de troubles du rythme
cardiaque a type de tachycardie ventriculaire ou de fibrillation ventriculaire, de survenue de
bloc auriculo-ventriculaire complet voir dissociation électro-mécanique s'il n’est pas réalisé
rigoureusement. Pour cette raison, les tests ne doivent pas étre réalisés chez les patients qui
ont des troubles de la conduction séveres ou qui ont un aspect spontané de BrS. Le test doit



étre réalisé dans un environnement permettant une réanimation immédiate en cas de
nécessité. Il est le plus souvent réalisé en hospitalisation de jour. Une surveillance de
guelgues heures apres le test doit étre réalisée afin de vérifier le retour a I'état de base de
I'ECG. Pendant le test, I'ECG doit étre surveillé en permanence par un opérateur entrainé. Il
est proposé d’enregistrer de facon simultanée I'aspect électrocardiographique au quatrieme
et au troisieme espace intercostal le plus souvent en positionnant les électrodes V5 et V6 au
niveau du troisieme espace intercostal. En cas de doute sur la présence de I'aspect de BrS, il
est conseillé d’enregistrer également un ECG au deuxiéme espace intercostal. Les critéres de
positivité du test sont les mémes que les criteres pour le diagnostic de BrS. L'injection
d’ajmaline ou de Flécainide doit étre réalisé a I'aide d’une seringue électrique sur 10 min en
IVD. Il a été proposé que l'injection de ajmaline soit réalisée sur cinqg minutes mais il nous
semble préférable afin de diminuer le risque de faux positifs de faire cette injection sur 10
minutes. La dose est de 1 mg/kg pour I’Ajmaline et de 2 mg/kg pour le Flécainide. L'injection
doit étre immédiatement stoppée en cas d’apparition de I'aspect de BrS, de survenue de
troubles du rythme ventriculaire ou d’élargissement significatif de la durée des QRS (une
augmentation de 30 % de la durée des QRS a été proposée mais dans notre expérience ce
seuil est trop bas et conduit a arréter prématurément un nombre de tests trop important).”
Il semble préférable de stopper l'injection en cas d’élargissement rapide de la durée des
QRS. Dans ce cas, il est nécessaire d’injecter une solution de bicarbonate molaire. S’agissant
de bloqueurs des canaux sodiques, I'antidote est une forte dose de sodium (bicarbonate ou
lactate de sodium molaire). En cas de troubles du rythme ventriculaire, une accélération de
la fréquence cardiaque par 'utilisation d’Isuprel est souhaitable. Le test est fréquemment
faussement négatif avant I’age de 15 ans et ne doit en général pas étre pratiqué avant cet
age sauf indication particuliére.

Indication a la réalisation d’un test utilisant les bloqueurs sodiques
A. Indications indiscutables :
a. Syncope avec aspect douteux de BrS
b. Mort subite familiale avec aspect douteux de BrS
c. Bilan aprés une mort subite récupérée en I'absence de cause claire (FV
idiopathique)

B. Indications a discuter :

a. Aspect ECG évocateur de BrS sans symptome ni histoire familiale de mort
subite. Dans ce cas, on proposera le test en particulier lorsque I'aspect ECG
est majoré au 3eme ou 2eéme EIC.

b. Bilan familial de BrS. Dans ce cas le but du test sera de rassurer les patients
ayant un test négatif et de stopper le suivi et le dépistage des descendants. En
effet, compte tenu du caractére fluctuant de I'aspect de BrS, un ECG normal
ne permet en aucun cas d’éliminer le diagnostic.

c. Bilan familial aprés mort subite inexpliquée

Les patients asymptomatiques devront étre informés que méme si le test est positif, il n’y
aura pas de prise en charge thérapeutique spécifigue mais simplement les recommandations
habituelles de prévention dans cette pathologie.



Récemment, afin de distinguer un aspect ECG de Brugada et un syndrome de Brugada, des
critéres supplémentaires ont été ajoutés et un score a été proposé.2 Ce score est basé sur
I'aspect électrocardiographique, I'histoire clinique et familial et les résultats de |’analyse
génétique.

Ce score a essentiellement pour vocation de limiter le diagnostic de BrS chez les patients qui
ont uniqguement I'aspect électrocardiographique afin de limiter I'utilisation de techniques
invasives chez des patients qui aurait un faible risque. Il est cependant important de rappeler
que ce score n’a pas pour l'instant pu étre validé sur des cohortes indépendantes de
patients.

Score de Shanghai proposé pour faire le diagnostic de BrS.

I. ECG (12 pistes/ambulatoire)

A. Aspect ECG spontané de Brugada de type 1 sur les dérivations V1 ou V2 au 4 €™ EIC ou sur
les dérivations hautes (3.5)

B. Aspect d'ECG de Brugada de type 1 induit par la fiévre au 4 €™ EIC ou sur les dérivations
hautes (3)

C. Aspect ECG de Brugada de type 2 ou 3 qui se convertit en type 1 lors d’un test aux
bloqueurs du canal sodique (2)

*N'attribuer qu'une seule fois les points pour le score le plus haut dans cette catégorie.

Il. Historique clinique

A. Arrét cardiaque inexpliqué ou FV documentée/VT polymorphe (3)

B. Respirations agoniques nocturnes (2)

C. Syncope arythmique suspectée (2)

D. Syncope de mécanisme peu clair ou d’étiologie peu claire (1)

E. Flutter/fibrillation atriale chez les patients de moins de 30 ans sans étiologie alternative
(0.5)

* N'attribuer qu'une seule fois les points pour le score le plus haut dans cette catégorie.

lll. Histoire de la famille

A. Parent au premier ou au deuxieme degré avec un diagnostic de syndrome de BrS (2)

B. Mort subite suspecte (fievre, nocturne, drogues aggravant le syndrome de BrS) chez un
parent au premier ou au second degré (1)

C. Mort subite inexpliquée, chez un parent de moins de 45 ans au premier ou deuxieme
degré avec autopsie négative (0.5)

* N'attribuer qu'une seule fois les points pour le score le plus haut dans cette catégorie.

IV. Résultat du test génétique
A. Mutation pathogéne probable dans le géne de susceptibilité au BrS (0,5)

Score (nécessite d’au moins un résultat d'ECG)
>3.5 points : BrS probable/défini

2 a 3 points : Possibilité de BrS

2 points : Non-diagnostic



Indépendamment de ce score, il est donc important, en cas de doute diagnostique de référer
I’'ECG a un centre de compétence ou de référence, afin de valider le diagnostic avant d’en
faire I'annonce au patient.

4) Diagnostic différentiel
Ce diagnostic ne peut étre porté qu’apres s’étre assuré de I'absence d’autres causes pouvant
expliquer le sus-décalage du segment ST (ischémie, péricardite, myopathie, déformation
thoracique, masse cardiaque ou compression cardiaque).? Tous les patients doivent au
minimum bénéficier d’une échographie cardiaque.
Cependant, les diagnostics différentiels principaux sont la présence d’un aspect de bloc de
branche droit faisant croire a un aspect de BrS sans qu’il n’y ait de véritable sus-décalage du
segment ST. Les aspects ECG anciennement appelés de type 2 ou 3 de BrS peuvent
également préter a confusion alors qu’ils ne sont en fait que des aspects évocateurs du
syndrome. En absence de type 1, lors du suivi ou lors d’un test de sensibilisation, le pronostic
des patients est normal sans augmentation du risque rythmique et il ne faut pas parler de
BrS.
Un aspect de BrS peut également étre présent en cas d’imprégnation par les médicaments
bloqueurs du canal sodique (anti-arythmique de classe | en particulier). Il convient dans ce
cas d’arréter le traitement et de contrdler I'aspect électrocardiographique a distance.
En absence d’un aspect spontané de BrS, un test utilisant les bloqueurs sodiques peut étre
réalisé a distance pour déterminer si l’aspect de BrS apparait dans ces conditions ce qui
permettra de déterminer si I'aspect électrocardiographique était uniquement lié a un
surdosage de médicaments ou si il y a véritablement un BrS.

5) Diagnostic génétique
La maladie est habituellement génétique avec une transmission qui semble autosomique
dominante méme si les bases génétiques restent complexes et certainement
plurifactorielles.
Le principal géne muté est le géne SCN5A codant pour la sous-unité alpha du canal sodique.!
Des mutations dans ce gene sont retrouvées chez environ 25 % des patients. De nombreux
autres génes ont été rapportés dans cette pathologie mais leur réle est mineur voir non
certain.® Enfin, plus récemment, il a été démontré le role important de variants génétiques
fréquents dans la survenue de cette pathologie démontrant clairement que la génétique du
BrS est complexe ce qui doit amener a beaucoup de prudence dans le conseil génétique. En
effet, la pénétrance du BrS chez les apparentés porteurs de la mutation dans le ggéne SCN5A
identifié chez le cas index n’est que de moins de 50 %.

Par ailleurs, il a été également identifié relativement fréquemment des sujets membres
d’une famille dans laquelle une mutation sur le gene SCN5A été identifié, non porteur de la
mutation mais qui pourtant développent le BrS.

Ces notions doivent absolument étre prise en compte lors du conseil génétique.

6) Annonce du diagnostic et conseil génétique



Le diagnostic du BrS est clinique, basé sur I'aspect électrocardiographique. Les informations
génétiques ne peuvent que venir compléter le diagnostic mais ne peuvent en aucun cas
permettre de porter le diagnostic. En d’autres termes, un apparenté porteur de la mutation
familiale ne doit pas étre considéré, si son ECG est normal, comme atteint du syndrome. De
méme, un apparenté non porteur de la mutation familiale peut étre atteint du BrS.

IV) Prise en charge thérapeutique

1) Objectif
Proposer une prise en charge pour prévenir les complications et traiter les symptomes
existants.
Soutenir, accompagner et offrir une éducation thérapeutique et une prise en charge
médicosociale au patient et a son entourage.

2) Professionnels impliqués
En lien avec le médecin coordinateur des centres spécialisés, le cardiologue traitant et le
médecin traitant assurent le suivi.
Pour la prise en charge psychologique a visée de soutien, non systématisée, des le départ et
tout au long du cheminement, il est recommandé de faire appel a un psychologue clinicien.
Le Centre National de Ressources Psychologiques (CNRP) mis en place par la filiere
CARDIOGEN est joignable 01 42 16 13 62 ou par mail psy.cardiogen.psl@aphp.fr

Il peut apporter son aide dans la prise en charge des patients (soutien ponctuel et/ou
orientation). Si un soutien psychologique plus important est nécessaire, le CNRP a mis en
place un annuaire national de psychologues formés aux maladies rythmiques héréditaires.

3) Prise en charge thérapeutique, pharmacologique et autres

A ce jour, il n’y a pas de traitement médical ayant fait la preuve de son efficacité. >’En cas
d’orage rythmique, 'isuprel, pour obtenir une fréquence cardiaque > 100 bpm, est utile.
Chez certains patients qui font des évenements rythmiques fréquents, I’hydroquinidine
permet de diminuer la fréquence des événements chez un patient déja implanté d’un DAI. 8
En prévention primaire, son intérét n’est pas démontré. La fréquence des effets indésirables
et son efficacité imparfaite en limite cependant sont utilisation. ° Les équipes israéliennes
I'utilisent dans ces indications mais la seule étude randomisée réalisée jusqu’a présent n’a
pas démontré de bénéfice faute d’une puissance statistique suffisante (faible nombre de
patients inclus et d’événements).!%1! Certaines études avaient montré une diminution de la
positivité des explorations électrophysiologiques apres la mise en place d’un traitement par
hydroquinidine mais cela n’a pas eu de traduction clinique en termes de diminution des
événements.

A noter cependant que ce traitement peut avoir une place particuliére dans la prise en
charge des enfants ou chez les sujets refusant le défibrillateur.'? Un dosage sanguin de
I’hydroquinidine est nécessaire pour adapter la posologie qui doit étre réitéré annuellement.
En cas de fibrillations ventriculaires itératives, I'ablation du substrat épicardique en regard
de I'infundibulum pulmonaire semble avoir de bons résultats. >-1> Compte tenu de la faible
expérience avec cette technique chez les patients atteints d’un BrS, I'ablation ne peut
actuellement s’envisager que chez des patients préalablement implantés d’un défibrillateur
et I'efficacité n’est pas démontrée en prévention primaire. On peut cependant penser que
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les indications pourraient s’étendre dans un futur relativement proche.

Les indications d’implantation de défibrillateur seront évaluées en fonction du risque du
patient et des risques liés a I'implantation (rupture de sonde, infection, chocs inappropriés).
16-139| es indications indiscutables d’implantation sont les patients ayant présentés un arrét
cardiaque et les patients avec syncopes considérées comme d’origine rythmique. Dans ce
cas, la discussion portera surtout sur le choix du type de défibrillateur. Les défibrillateurs
sous cutané permettent de limiter le risque de rupture de sonde (qui est important dans
cette population jeune et active) ainsi que les risques d’infection endovasculaire en
revanche, ils ne permettent pas actuellement de stimuler le coeur et le risque de choc
inapproprié bien qu’ayant nettement diminué reste supérieur aux défibrillateurs
transveineux.2>?! La place du défibrillateur chez les patients ayant un type 1 spontané mais
asymptomatique est discutée car le risque rythmique est de 1% par an avec un effet
cumulatif amenant ce risque a 10% a 10 ans.

La décision d’implantation ou de non implantation devra donc systématiquement étre
discutée avec le patient aprés une information compléte sur le bénéfice a attendre mais
également les complications possibles médicales et extra médicales (assurance,
profession...).

Enfin, chez les patients qui présentent des syncopes atypiques considérées comme
probablement d’origine vagale, il y a certainement une place pour une surveillance en
utilisant les Holter enregistreurs ECG longue durée implantables qui permettront d’obtenir
une surveillance efficace au prix d’un tres faible risque.

4) Education thérapeutique et modification du mode de vie

Tous les patients devront étre informés de la nécessité de mesures suivantes :

- Traiter la fievre activement, en utilisant les traitements habituels (paracétamol, bain
tiede...). La vaccination contre la grippe est recommandée pour limiter les risques de fiévre.
22,23

- Reconsulter rapidement en cas de symptoémes a type de syncope ou de symptémes
suspects (réveil brutal nocturne, énurésie nocturne occasionnelle, palpitation)

- La liste des médicaments contre indiqués doit étre remise. Cette liste est
régulierement mise a jour sur le site brugadadrugs.org.

- Les alcoolisations aigues massives et les drogues sont a éviter.

- Il n’y a habituellement pas de contre-indication a la pratique du sport. Il faut par
contre demander au patient de ralentir I’activité progressivement pour éviter le coup de
frein vagal post effort. Le sport doit étre évité en cas de forte chaleur et une bonne
hydratation est recommandée. 2°>2°

5) Grossesse et accouchement

Le BrS étant une pathologie essentiellement masculine le probléme des grossesses et de
I’'accouchement se pose relativement rarement. Il a été peu étudié jusqu’a présent mais il
n’y a pas de signal montrant un risque particulier au cours des grossesses et de
I’accouchement. ¥/

Les précautions habituelles sur 'utilisation des médicaments contre indiqués en particulier
en cas d’anesthésie générale si une césarienne doit étre réalisée sont systématiquement
rappelées.



Compte tenu du risque de transmission qui sera de 50%, on recommande la réalisation d’un
ECG au bébé dans les suites de la naissance méme si le risque lié a la présence du syndrome
a cet age est trés faible.

Il n’y a pas de surveillance particuliére nécessaire pour la maman en post-partum ni
concernant I'allaitement.

6) DPN (Diagnostic Pré Natal) et DPI (Diagnostic pré implantatoire)

Compte tenu du bon pronostic habituel du BrS et de la complexité du modele génétique, il
n’y a pas d’indication sauf cas trés particulier a un DPN ou a un DPI.

La question peut se poser de fagon tres rare dans des familles ayant un taux de mort subite
particulierement élevé avec une trés bonne ségrégation entre la mutation (en général
SCN5A) et le BrS.

Il n’y a pas d’expérience avec les autres mutations identifiées.

V) Suivi
1) Objectifs

- Améliorer le pronostic et la qualité de vie,

- Apprécier I’évolution et rechercher I'apparition de symptémes qui modifieraient le
risque rythmique. De nombreux parameétres cliniques et para cliniques ont été
proposés ces derniéres années!?28-37 Cependant, leur reproductibilité reste faible et
trés variable selon les populations, souvent limitées, des différentes études.

- Répondre aux interrogations du patient et de son entourage, accompagner, soutenir,

- Gérer les éventuelles complications du défibrillateur

- Permettre au patient de vivre aussi normalement que possible, en évitant I'isolement
scolaire, social et professionnel,

- Accompagner le patient et sa famille pour les actes de la vie sociale et en particulier
les relations avec les assurances

- Conseiller et accompagner les parents dans le parcours scolaire

2) Professionnels impliqués
Ce sont les mémes que ceux indiqués dans la section 4.2 concernant la prise en charge
thérapeutique. Médecins scolaires pour les enfants, médecins du travail pour les adultes.

3) Suivi clinique
Les patients doivent bénéficier d’une surveillance cardiologique une fois par an avec ECG au
4eme, 3eéme et 2éme EIC pour recherche un aspect spontané de BrS et rechercher la
présence de symptomes. Cette consultation doit étre également I'occasion d’informer le
patient de I’évolution des connaissances et de rappeler les conseils sur les mesures
générales.

4) Suivi paraclinique
Les Holter ou épreuve d’effort systématiques n’ont pas d’intérét sauf cas particulier dans
cette pathologie car les évenements rythmiques sont rares y compris chez les patients



symptomatiques. Ces examens peuvent avoir une utilité pour rechercher une cause
alternative en cas de survenue de symptomes.

Chez les patients implantés dans le défibrillateur, un suivi en télé cardiologie doit étre promu
car cela permet de diminuer les risques de complications et en particulier de choc
inapproprié.

5) Hospitalisation
Hospitalisation pour le remplacement du défibrillateur chez les patients qui ont été
implantés.
Des hospitalisations peuvent étre également nécessaires en cas de complications du DAI
(rupture de sondes, infection). Les patients seront également hospitalisés en cas d’orage
rythmique ou de troubles du rythme récidivant pouvant justifier une ablation. Parfois, une
hospitalisation peut étre nécessaire pour obtenir une surveillance rythmique prolongée chez
les patients ayant des symptémes difficiles a classer et suspects de troubles du rythme
graves.

V1) Environnement scolaire

Le BrS est rare chez les enfants mais il convient d’informer les parents de la nécessité de
traiter activement la fievre. Un projet d’accueil individualisé (PAI) peut étre mis en place
avec la médecine scolaire qui comportera essentiellement comme consigne de traiter la
fievre et d’appeler immédiatement le SAMU en cas de syncope. Ces mesures ne doivent
cependant pas empécher une insertion parfaitement normale de I’enfant au milieu scolaire.
Il n’y a pas de contre-indication a la pratique du sport a I’école sauf éventuellement pour les
enfants ayant d( étre implantés d’un défibrillateur chez lesquels les sports de contacts sont
contre-indiqués.
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Annexe 3 — Aspect ECG typique du BrS
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Annexe 4 — Aspect ECG évocateur du syndrome mais ne permettant pas de porter le
diagnostic
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Annexe 5 - Liens et outils utiles

Site Internet pour les médicaments contre-indiqués dans le BrS : www.brugadadrugs.org



http://www.brugadadrugs.org/
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