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Синдром Бругада (BrS) – наследственное заболевание сердца, которое характеризуется специфическими изменениями на 
электрокардиограмме (ЭКГ) и высоким риском желудочковых аритмий и внезапной сердечной смерти. BrS чаще встречается 
у мужчин молодого возраста, и его клинические проявления варьируют от бессимптомных случаев до внезапной сердечной смерти. 
Эпидемиологические данные показывают значительные различия в распространенности BrS в зависимости от региона и этнической 
принадлежности с наибольшей частотой в Юго-Восточной Азии. Изучение генетических факторов BrS имеет критическое значение для 
понимания патогенеза, разработки методов диагностики и прогнозирования, а также целевых терапевтических подходов. Основные 
гены, связанные с BrS, – SCN5A, CACNA1C, CACNB2, SCN1B и SCN3B. Эти гены кодируют ионные каналы, их патогенные варианты могут 
вызывать значительные электрофизиологические нарушения, приводящие к аритмиям и внезапной сердечной смерти. Современные 
методы генетического тестирования, такие как секвенирование нового поколения (NGS), играют ключевую роль в выявлении патогенных 
генетических вариантов, связанных с BrS. Эти технологии позволяют улучшить диагностику и прогнозирование риска, а также 
разрабатывать индивидуализированные планы лечения на основе генетического профиля, улучшая прогноз и качество жизни пациентов.
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секвенирование нового поколения. 

Для цитирования: Ярмухаметова А.В., Сергеев А.С., Филатов А.П., Шматкова Е.Р., Копытова К.Ю., Ахиярова А.А., Давлетшин А.Ф., Салахова К.А. 
Синдром Бругада: от генетической диагностики к персонализированной терапии. Медицинская генетика. 2025; 24(1): 13-22.

Автор для корреспонденции: Ярмухаметова Аделия Вилевна; e-mail: yarmukhametova.adeliya@gmail.com 
Финансирование. Исследование не имело спонсорской поддержки.
Конфликт интересов. Авторы заявляют об отсутствии конфликта интересов.
Поступила: 03.12.2024

Brugada syndrome: from genetic diagnostics to personalized therapy
Iarmukhametova A.V.1, Sergeev A.S.2, Filatov A.P.2, Shmatkova E.R.2,  
Kopytova K.IU.1, Akhiyarova A.A.1, Davletshin A.F.1, Salakhova K.A.1

1 – Bashkir State Medical University
3, Lenina st., Ufa, 450008, Russian Federation

2 – Almazov National Medical Research Center  
2, Akkuratova st., St. Petersburg, 197341, Russian Federation

Brugada syndrome (BrS) is an inherited cardiac disorder characterized by specific electrocardiogram (ECG) abnormalities and a high risk of 
ventricular arrhythmias and sudden cardiac death. BrS is more common in young men and its clinical manifestations range from asymptomatic 
cases to sudden cardiac death. Epidemiological data show significant regional and ethnic variation in the prevalence of BrS, with the highest 
incidence in Southeast Asia. Investigation of the genetic factors of BrS is critical to understanding the pathogenesis, developing diagnostic and 
prognostic methods, and targeted therapeutic approaches. The major genes associated with BrS include SCN5A, CACNA1C, CACNB2, SCN1B and 
SCN3B. These genes encode ion channels, and their pathogenic variants can lead to significant electrophysiological disturbances, resulting in 
arrhythmias and sudden cardiac death. Modern genetic testing methods, such as next-generation sequencing (ngs), play a key role in identifying 
genetic mutations associated with brs. These technologies allow for improved diagnostics and risk prediction, as well as the development of 
individualized treatment plans based on the patient’s genetic profile, improving the prognosis and quality of life of patients with this disease.
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Введение 

Синдром Бругада (BrS) – наследственное заболева-
ние сердца, проявляющееся специфическими из-
менениями на электрокардиограмме (ЭКГ), вклю-

чая подъем сегмента ST в правых предкардиальных от-
ведениях, что сопровождается повышенным риском 
развития желудочковых аритмий и внезапной сердеч-
ной смерти [1, 2]. Несмотря на значительный прогресс 
в понимании электрофизиологических механизмов 
BrS, его генетическая природа и индивидуальные ри-
ски для пациентов остаются недостаточно изученны-
ми, что подчеркивает необходимость современных ге-
нетических исследований для углубления знаний о па-
тогенезе, улучшения диагностики и разработки более 
эффективных методов лечения. Данное исследование 
направлено на критический анализ современного со-
стояния генетических исследований BrS с целью вы-
явления возможностей для оптимизации клинической 
практики. 

BrS чаще встречается у молодых людей с анато-
мически нормально сформированным сердцем, что 
подчеркивает необходимость раннего выявления 
и индивидуализированного подхода к лечению [3, 4]. 
BrS проявляется крайне разнообразно, что затрудня-
ет его диагностику и лечение. У некоторых пациентов 
он протекает бессимптомно, в то время как у других 
может привести к внезапной сердечной смерти. Меж-
ду этими крайностями встречаются обмороки, ночные 
приступы сердцебиения, а иногда и совершенно слу-
чайно выявленные изменения на ЭКГ [5, 6, 7]. Отсут-
ствие явных симптомов у многих пациентов затруд-
няет своевременную диагностику и повышает риск 
неблагоприятных исходов. В связи с этим возникает 
вопрос: каким образом можно улучшить раннее вы-
явление BrS и прогнозирование рисков у различных 
групп пациентов? Критический анализ существующих 
диагностических подходов показывает недостаточную 
эффективность скрининговых программ, особенно 
для выявления бессимптомных носителей, и подчер-
кивает необходимость разработки более чувствитель-
ных диагностических критериев и персонализирован-
ных стратегий мониторинга, что имеет практическую 
значимость для снижения риска внезапной сердеч-
ной смерти.

Эпидемиологические данные о распространенно-
сти BrS демонстрируют значительные региональные 
и этнические различия, что вызывает вопросы о гене-
тических и средовых факторах, влияющих на эти по-
казатели. Наибольшая распространенность BrS зареги-

стрирована в Юго-Восточной Азии, включая Японию 
и Таиланд, где он является одной из ведущих причин 
внезапной сердечной смерти у молодых людей с часто-
той встречаемости около 1,5–2,7:1000 [6]. В западных 
странах эти показатели значительно ниже, варьируя 
от 1 до 3 на 10000 [8, 9]. Кроме того, BrS чаще встреча-
ется у мужчин, чем у женщин, с соотношением при-
мерно 8:1 [10], что может отражать гормональные или 
генетические влияния, требующие дальнейшего ис-
следования. Возраст начала клинических проявлений 
обычно составляет 30–40 лет, но они зарегистрированы 
и у младенцев,  и у пожилых людей [1, 11], что подчер-
кивает необходимость рассматривать BrS в широком 
возрастном диапазоне при дифференциальной диагно-
стике. Анализ этих данных указывает на необходимость 
разработки регионально адаптированных программ 
скрининга и повышения осведомленности о BrS среди 
клиницистов, что имеет практическую значимость для 
снижения риска внезапной сердечной смерти.

 История изучения BrS началась в 1992 г., когда 
братья Педро и Жозеп Бругада описали специфиче-
скую ЭКГ-картину, связанную с высоким риском вне-
запной сердечной смерти у пациентов с анатомиче-
ски нормальным сердцем [1, 2, 12].  С момента пер-
вого описания BrS ученые приложили значительные 
усилия для изучения его генетической основы. В 1998 
г. была установлена связь между геном SCN5A и BrS, 
что подтвердило его ключевую роль в развитии забо-
левания [6]. Однако, хотя патогенные варианты генов, 
кодирующих ионные каналы, таких как SCN5A, при-
знаны ключевыми в патогенезе BrS [13, 14], лишь 20–
30% случаев могут быть объяснены известными гене-
тическими патогенными вариантами [10].  Это ставит 
перед исследователями новые задачи: какие генети-
ческие факторы до сих пор остаются неизвестными, 
и как их выявление может способствовать лучшей ди-
агностике и лечению BrS? Анализ текущих исследова-
ний демонстрирует ограниченность существующих ге-
нетических моделей патогенеза BrS.   Предполагается, 
что использование новых технологий  анализа генома, 
а также полигенных и олигогенных  моделей позволит 
выявить дополнительные патогенные варианты и по-
лиморфизмы, влияющие на BrS. Кроме того, внимание 
ученых все чаще обращается к эпигенетическим влия-
ниям и взаимодействиям между генами. Использова-
ние передовых геномных технологий и биоинформа-
тики открывает возможности для обнаружения неиз-
вестных ранее генетических механизмов. Такой подход 
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не только расширяет понимание природы заболевания, 
но и закладывает основу для создания точных диагно-
стических инструментов и индивидуализированных 
методов лечения, что может существенно улучшить 
прогноз для пациентов с BrS  [7, 15].

Цель исследования:  провести обзор текущих зна-
ний о генетических основах BrS. В статье рассмотре-
ны основные гены, связанные с BrS, и их роль в пато-
генезе заболевания, а также современные методы ге-
нетического скрининга и прогнозирования исходов 
у пациентов с BrS.

Патогенные варианты гена SCN5A,  
связанные с BrS

Ген SCN5A, кодирующий альфа-субъединицу на-
триевого канала Nav1.5, играет ключевую роль в гене-
рации и проведении электрического импульса в сер-
дечной мышце [16]. Патогенные варианты гена при-
водят к снижению функции натриевого канала, что 
является основной причиной BrS в 15–20% случаев [12, 
17]. Однако остается открытым вопрос, почему значи-
тельная часть пациентов с BrS не имеет патогенных ва-
риантов гена SCN5A, что указывает на сложность гене-
тической основы синдрома. Обзор существующих ис-
следований показывает, что фокусировка только на 
SCN5A может ограничивать наше понимание полного 
спектра генетических факторов, влияющих на BrS. Ин-
теграция данных о других генах и изучение их взаимо-
действий с SCN5A могут привести к более полному по-
ниманию патогенеза. 

Клинические проявления патогенных вариантов 
гена SCN5A демонстрируют значительную вариабель-
ность, что поднимает вопрос: каким образом конкрет-
ные варианты гена SCN5A влияют на тяжесть и харак-
тер симптомов BrS, и могут ли они служить предик-
торами клинических исходов. Например, патогенный 
вариант K817E был обнаружен у пациента с типичным 
BrS, проявлявшимся синкопальными эпизодами и вне-
запными приступами сердцебиения. Электрофизиоло-
гические исследования при этом показали значитель-
ное снижение натриевого тока и задержку восстановле-
ния после инактивации, что способствовало развитию 
аритмий [18]. 

 Патогенный вариант S1710L гена SCN5A заслужи-
вает особого внимания, поскольку вызывает ускорен-
ную инактивацию натриевого канала и сдвиг кривой 
зависимости напряжения в сторону гиперполяризации 
[19]. Обзор существующих исследований показывает, 
что данный патогенный вариант приводит к значитель-

ному уменьшению натриевого тока, усиливая электро-
физиологические нарушения и повышая вероятность 
развития аритмий и внезапной сердечной смерти.  

Еще один важный аспект – влияние патогенных 
вариантов SCN5A на экспрессию и локализацию на-
триевого канала Nav1.5. Варианты типа G1743R могут 
приводить к дефектам в расположении канала, вызы-
вая его накопление в эндоплазматическом ретикулуме 
и значительное снижение функциональной активности 
на мембране кардиомиоцитов [18]. Такие нарушения 
не только уменьшают плотность натриевых каналов на 
клеточной мембране, но и могут вызывать стресс эн-
доплазматического ретикулума, усугубляя электрофи-
зиологическую дисфункцию. 

Еще одним примером влияния патогенного вариан-
та SCN5A является R1629X, который приводит к полной 
потере функции канала Nav1.5. У пациента с данным 
патогенным вариантом наблюдалась выраженная кли-
ническая картина BrS, включающая внезапную сердеч-
ную смерть и значительные электрокардиографические 
изменения [18]. Полная потеря функции канала приво-
дит к серьезным электрофизиологическим нарушениям, 
усиливающим тяжесть заболевания. Идентификация та-
ких патогенных вариантов может быть ключевой в про-
гнозировании риска и принятии решений о терапевти-
ческих вмешательствах. Функциональные последствия 
патогенных вариантов в гене SCN5A   непосредственно 
связаны с клинической картиной, однако степень этой 
корреляции и ее применимость в клинической практи-
ке остаются недостаточно изученными.

Так, в японском многоцентровом исследовании 
было показано, что пациенты с патогенными вариан-
тами SCN5A имеют более выраженные нарушения ЭКГ 
и более высокий риск сердечных событий по сравне-
нию с пациентами без этих патогенных вариантов [20]. 
Однако возникает вопрос о том, применимы ли эти ре-
зультаты к другим популяциям, учитывая генетическую 
и этническую вариабельность. Необходимы дополни-
тельные исследования в различных этнических груп-
пах для подтверждения этих выводов и оценки глобаль-
ной значимости патогенных вариантов в гене SCN5A 
в прогнозировании риска. 

Таким образом, на сегодня установлено, что пато-
генные варианты гена SCN5A играют ключевую роль 
в патогенезе BrS, вызывая значительные электрофи-
зиологические нарушения, которые могут приводить 
к серьезным клиническим проявлениям, включая вне-
запную сердечную смерть. Однако обзор существую-
щих исследований показывает, что, несмотря на зна-
чительный прогресс, остаются пробелы в понимании 
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взаимодействия различных патогенных вариантов и их 
влияния на клинические проявления. Дальнейшее ис-
следование функциональных последствий патогенных 
вариантов гена SCN5A и их взаимодействия с други-
ми генами необходимо для разработки более эффек-
тивных диагностических инструментов и терапевти-
ческих стратегий. 

Другие значимые гены

Гены, кодирующие субъединицы кальциевых ка-
налов (CACNA1C и CACNB2), также играют значи-
мую роль в патогенезе BrS. Патогенные варианты в ге-
нах CACNA1C и CACNB2 приводят к потере функции 
L-типа кальциевого канала, уменьшая кальциевый ток 
и способствуя развитию аритмий. Например, вариант 
T11I в гене CACNB2 вызывает ускоренную инактива-
цию кальциевого канала и снижение общего заряда 
ионов кальция, что приводит к существенным элек-
трофизиологическим изменениям, характерным для 
BrS [21].   

Исследования показывают, что пациенты с пато-
генными вариантами в гене CACNA1C имеют значи-
тельное укорочение QT-интервала на ЭКГ, что увели-
чивает риск аритмий и внезапной сердечной смерти. 
В работе Novelli с соавт. было показано, что у паци-
ентов с патогенными вариантами в генах CACNA1C 
и CACNB2 значительно чаще наблюдаются тяжелые 
аритмии и синкопе [22]. Влияние патогенных вари-
антов в этих генах может быть недооценено, особен-
но в контексте индивидуального риска пациентов. 
Включение генов CACNA1C и CACNB2 в панель для 
генетического тестирования может улучшить диагно-
стику и прогнозирование BrS, позволяя выявлять па-
циентов с повышенным риском более эффективно.

Гены SCN1B и SCN3B, кодирующие бета-субъ-
единицы натриевого канала, также играют важную 
роль в патогенезе BrS. Патогенные варианты в SCN1B 
и SCN3B могут приводить к снижению плотности на-
триевого тока и изменению кинетики канала. На-
пример, вариант R214Q в гене SCN1B вызывает зна-
чительное уменьшение плотности натриевого тока 
и увеличение тока калия, что способствует развитию 
аритмий [23]. 

Патогенный вариант L10P гена SCN3B также при-
водит к значительному уменьшению плотности натри-
евого тока и изменению инактивации канала, что бы-
ло показано в исследованиях с использованием патч-
кламп техники [24]. Несмотря на редкость патогенных 
изменений гена SCN3B, их влияние на электрофизи-

ологию сердца может быть значительным и недооце-
ненным. Пациенты с патогенными вариантами гена 
SCN3B имеют повышенный риск развития тяжелых 
аритмий и внезапной сердечной смерти. 

 Кроме того, были выявлены новые патогенные 
варианты гена SCN2B, такие как D211G, которые сни-
жают экспрессию натриевых каналов на поверхности 
клетки и повышают риск развития аритмий [25]. Па-
тогенные варианты в гене SCN2B являются редки-
ми, их влияние на электрофизиологические свойства 
сердца может быть значительным, дальнейшее изуче-
ние функциональных последствий этих патогенных 
вариантов необходимо для углубленного понимания 
генетической основы BrS.

Полигенные и олигогенные  
модели наследования

Полигенные и олигогенные модели наследования 
предполагают, что BrS может быть обусловлен комби-
нацией нескольких патогенных вариантов в различ-
ных генах. Полигенные модели могут объяснять слу-
чаи BrS, не связанные с патогенными вариантами из-
вестных генов, таких как SCN5A.  

Исследования последних лет показывают, что 
у многих пациентов с BrS имеются множественные 
генетические варианты, которые в совокупности 
способствуют развитию заболевания. Взаимодей-
ствие полиморфизмов в различных генах, таких как 
SCN5A, SCN10A, KCNJ8, JUP, HCN4, DES и MYH11, 
влияет на риск и клинические проявления BrS [12]. 
В систематическом обзоре, сделанном испанскими 
исследователями, было выявлено, что эти полимор-
физмы могут взаимодействовать и усугублять риск 
развития синдрома [13, 17]. Анализ этих данных сви-
детельствует о сложности генетической архитекту-
ры BrS и необходимости многофакторного подхо-
да к оценке риска. 

Обсервационное когортное исследование под-
твердило важность полигенной модели наследова-
ния BrS, обнаружив, что у пациентов без патогенных 
вариантов SCN5A имеется большее число риск-алле-
лей, чем у пациентов с патогенными вариантами этого 
гена [10]. Комбинация нескольких генетических ва-
риантов может играть значительную роль в развитии 
BrS, поддерживая концепцию полигенного влияния 
на заболевание. Учет множества риск-аллелей при ге-
нетическом скрининге может повысить точность про-
гнозирования риска и помочь в выявлении пациентов, 
требующих более тщательного наблюдения. 
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Другое исследование поддерживает гипотезу олиго-
генного наследования BrS, показывая, что многие па-
циенты имеют множественные редкие и общие генети-
ческие варианты, которые вместе могут способствовать 
развитию фенотипа BrS [21]. Анализ данного исследо-
вания указывает на то, что олигогенная модель может 
объяснить клиническую вариабельность и неполное 
соответствие генотипа и фенотипа у пациентов с BrS. 

Важным аспектом полигенных и олигогенных мо-
делей наследования является взаимодействие между 
различными генами и их продуктами. Взаимодействие 
между этими генами может значительно модифици-
ровать электрическую активность сердца, увеличивая 
риск развития аритмий. Комбинации патогенных ва-
риантов нескольких генов могут приводить к более вы-
раженным клиническим проявлениям, чем патогенные 
варианты одиночных генов [8]. 

Применение полигенных оценок риска (Polygenic 
Risk Scores, PRS) представляет собой перспективный 
инструмент для прогнозирования риска развития BrS 
у отдельных пациентов. PRS может повысить точ-
ность оценки риска по сравнению с традиционны-
ми методами, однако требуется дальнейшая валида-
ция и стандартизация этих подходов. Интеграция PRS 
в клиническую практику должна сопровождаться до-
полнительными исследованиями для определения их 
прогностической ценности и возможности примене-
ния в разных популяциях [8].

Современные методы  
генетического тестирования

Современные методы генетического тестирова-
ния, включая разнообразные технологии секвениро-
вания, играют ключевую роль в выявлении патоген-
ных вариантов генов, ассоциированных с BrS. Одним 
из основных методов является секвенирование ново-
го поколения (Next-Generation Sequencing, NGS), по-
зволяющее произвести исследование таргетной пане-
ли для выявления патогенных вариантов в известных 
генах, связанных с BrS, таких как SCN5A, CACNA1C, 
CACNB2 и другие, или экзомное секвенирование. Дан-
ная методика позволяет анализировать множество ге-
нов с высокой эффективностью [26]. 

 Хотя NGS значительно расширяет возможности 
генетического тестирования, оно также сталкивается 
с вызовами в интерпретации обнаруженных вариан-
тов неизвестной значимости. В ретроспективном меж-
дународном многоцентровом исследовании «SCN5A 
mutation compendium for Brugada syndrome» было про-

анализировано более 2000 пациентов с подозрени-
ем на BrS, в результате чего выявлены сотни различ-
ных  вариантов в гене SCN5A [27]. Однако разнообра-
зие и количество обнаруженных  вариантов осложняют 
клиническую интерпретацию и требуют дальнейших 
функциональных исследований для определения их 
патогенности. 

Полимеразная цепная реакция (PCR) и муль-
типлексная лигазозависимая амплификация проб 
(MLPA) являются важными методами для выявле-
ния крупных геномных перестроек, таких как деле-
ции и дупликации в гене SCN5A. PCR используется для 
амплификации специфических участков ДНК, что по-
зволяет детектировать даже минимальные изменения 
в последовательности нуклеотидов. Однако этот метод 
может быть недостаточно чувствительным для обнару-
жения крупных геномных перестроек. MLPA, с дру-
гой стороны, позволяет одновременно анализировать 
множественные участки генома на наличие амплифи-
каций или делеций, что повышает эффективность ди-
агностики крупных геномных перестроек [28]. Анализ 
показывает, что сочетание PCR и MLPA может повы-
сить общую диагностическую эффективность, но так-
же требует стандартизации и повышении доступности 
этих методов в клинической практике.

В испанском ретроспективном многоцентровом 
анализе было показано, что частота обнаружения ам-
плификаций в гене SCN5A у пациентов с BrS составляет 
около 0,45% [28]. Несмотря на низкую частоту, наличие 
амплификаций в гене SCN5A может иметь значитель-
ное клиническое значение для отдельных пациентов. 
Использование MLPA в качестве дополняющего ме-
тода к традиционным методикам секвенирования по-
зволяет обнаруживать крупные геномные перестрой-
ки, которые могут быть пропущены другими методами.  

Во многих странах активно внедряются программы 
генетического скрининга в группах пациентов с подо-
зрением на BrS. В испанском исследовании, включав-
шем 55 пациентов с клиническим диагнозом BrS, был 
выявлен 61 генетический вариант, 20 из которых бы-
ли потенциально патогенными [26]. В другом иссле-
довании в Гонконге при обследовании 65 пациентов 
обнаружены шесть новых патогенных вариантов в ге-
не SCN5A [29].  Детальный разбор этих исследований 
показывает, что  существует значительная вариабель-
ность в частоте и типах обнаруживаемых патогенных 
вариантов в разных популяциях. В этой связи для по-
вышения эффективности генетического скрининга не-
обходимо учитывать этнические особенности и расши-
рять панели тестируемых генов. 
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Систематический обзор и анализ когортных иссле-
дований по BrS выявил значительные региональные 
различия в доступности генетического тестирования. 
Наивысшая доступность тестирования (100%) достиг-
нута в некоторых центрах Китая, Японии, Франции 
и Испании, тогда как наименьшая (10%) – в Гонконге 
[30]. Анализ этих данных указывает на неоднородность 
в доступности и внедрении генетических технологий, 
что может приводить к неравенству в оказании меди-
цинской помощи пациентам. Стандартизация прото-
колов генетического тестирования и повышение его 
доступности во всех регионах мира являются необхо-
димыми шагами для улучшения диагностики и лече-
ния BrS. Равный доступ к передовым диагностическим 
методам позволит своевременно выявлять пациентов 
с высоким риском и предлагать им наиболее эффектив-
ные стратегии лечения, тем самым снижая риск вне-
запной сердечной смерти и улучшая качество жизни.

Использование генетических данных  
для прогнозирования риска

Генетическое тестирование играет ключевую роль 
в прогнозировании риска развития BrS и связанных 
с ним аритмий.  Исследования показывают, что нали-
чие патогенных вариантов в генах SCN5A, CACNA1C 
и других связано с более высоким риском жизнеугро-
жающих аритмий [31].

Примеры успешного применения генетических 
тестов включают их использование для прогнозиро-
вания риска у пациентов с BrS и принятия решений 
о необходимости установки имплантируемых карди-
овертеров-дефибрилляторов (Implantable Cardioverter 
Defibrillators, ICD). Многоцентровое когортное ис-
следование показало, что у пациентов с патогенными 
вариантами в гене SCN5A чаще выявляются спонтан-
ные тип 1 ЭКГ-паттерны BrS, что связано с повышен-
ным риском клинических событий, таких как синкопе 
и внезапная сердечная смерть [31]. Генетическое тести-
рование может улучшить стратификацию риска и по-
мочь в идентификации пациентов, которые могут по-
лучить наибольшую пользу от имплантации ICD. Ин-
теграция генетической информации с клиническими 
и электрофизиологическими данными является клю-
чевым фактором для принятия обоснованных реше-
ний о терапевтических вмешательствах. 

Еще одно многоцентровое когортное исследова-
ние, проведенное в Японии, показало, что функцио-
нальная валидация патогенных вариантов в гене SCN5A 
способствует более точной классификации их патоген-

ности и улучшает прогнозирование летальных аритми-
ческих событий у пациентов с BrS [32]. Функциональ-
ная валидация позволяет отличить патогенные вари-
анты генов от вариантов неизвестной значимости, что 
существенно влияет на клинические решения и стра-
тегии лечения. 

Будущие направления  
исследований и терапии BrS

Возможно будущие исследования BrS будут сосре-
доточены на разработке новых методов лечения и про-
филактики, основанных на генетических данных. Од-
ним из перспективных направлений является приме-
нение персонализированной медицины, включающей 
индивидуализированные подходы к лечению на осно-
ве генетического профиля пациента. Применение пер-
сонализированной медицины также включает в себя 
разработку методов прогнозирования риска на основе 
генетических данных. Исследования показывают, что 
генетическое тестирование может помочь идентифи-
цировать пациентов с высоким риском внезапной сер-
дечной смерти и принять соответствующие меры для их 
защиты. Например, у пациентов с патогенными вари-
антами генов SCN5A и CACNA1C риск аритмий и вне-
запной сердечной смерти значительно выше, что по-
зволяет более точно прогнозировать исходы и разраба-
тывать индивидуальные планы лечения [31].

Разработка новых методов терапии для пациентов 
с BrS также является важной задачей. В последние го-
ды были предложены различные подходы, такие как 
использование новых антиаритмических препаратов, 
разработка методов генной терапии и применение ин-
новационных технологий для мониторинга состояния 
пациентов. Хотя для пациентов с определенными ге-
нетическими патогенными вариантами разрабатыва-
ются специфические лекарственные препараты и ге-
нетические терапевтические методы, их клиническая 
эффективность и безопасность требуют дальнейшего 
изучения. Например, специфические блокаторы на-
триевых каналов или другие таргетные препараты мо-
гут быть эффективны у пациентов с определенными 
генетическими профилями [33]. Перспективные ме-
тоды включают использование препаратов, влияю-
щих на ионные каналы сердца, таких как милринон 
и изопреналин, которые могут стабилизировать элек-
трофизиологическое состояние сердца и предотвра-
щать аритмии [34]. Эти методы требуют дальнейших 
исследований и клинических испытаний, но уже сей-
час они представляют собой важный шаг вперед в ле-
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чении пациентов с BrS. Однако ограниченные данные 
о долгосрочных эффектах и потенциальных побочных 
действиях таких препаратов подчеркивают необходи-
мость масштабных клинических испытаний.  В то же 
время применение радиочастотной абляции для устра-
нения аритмогенных зон в сердце уже показало свою 
эффективность в некоторых случаях [34].

Кроме того, применение новых технологий гено-
терапии, включая технологию   CRISPR/Cas9, откры-
вает возможность редактирования генома пациентов 
с патогенными вариантами, связанными с BrS [30]. 
Несмотря на значительный потенциал, существуют 
серьезные технические, этические и правовые пробле-
мы, связанные с применением этой технологии в кли-
нической практике. Необходимы дополнительные ис-
следования для оценки безопасности, эффективности 
и долгосрочных последствий геномного редактирова-
ния при BrS. Практическая значимость этого заклю-
чается в потенциале разработки революционных мето-
дов лечения, способных не только управлять симпто-
мами, но и устранять основную генетическую причину 
заболевания, что может значительно улучшить прогноз 
и качество жизни пациентов.

Исследования также направлены на разработку но-
вых методов профилактики внезапной сердечной смер-
ти у пациентов с BrS. Одним из таких подходов являет-
ся  генетическое профилирование для персонализиро-
ванных стратегий мониторинга и превентивных мер, 
включая антиаритмическую терапию и ICD у пациен-
тов с высоким риском [35]. Обзор текущих исследова-
ний показывает, что, хотя генетические данные могут 
значительно улучшить стратификацию риска, суще-
ствуют препятствия, связанные с интерпретацией ге-
нетических результатов и доступностью тестирования. 
Для эффективной реализации этих методов необхо-
димо преодолеть данные ограничения через стандар-
тизацию генетических анализов и обучение медицин-
ского персонала. 

Заключение

BrS остаётся одной из наиболее сложных и неод-
нозначных тем в современной кардиологии, требую-
щей глубокого понимания генетических механизмов, 
лежащих в основе заболевания. Критический анализ 
текущих исследований указывает на то, что, несмотря 
на значительный прогресс в идентификации патоген-
ных вариантов в таких ключевых генах, как SCN5A, 
CACNA1C, CACNB2 и других, полная генетическая 
картина BrS остаётся не ясной. Дальнейшее изучение 

как известных, так и новых генетических факторов, 
включая полигенные и олигогенные модели наследо-
вания, является необходимым для раскрытия патоге-
неза синдрома.

Выявленные особенности генетики BrS подчерки-
вают важность интеграции современных генетических 
технологий, таких как секвенирование нового поколе-
ния и функциональная валидация выявленных вариан-
тов, в клиническую практику. Это позволит не только 
повысить точность диагностики и стратификации ри-
ска, но и разработать персонализированные терапев-
тические стратегии, нацеленные на конкретные гене-
тические изменения у пациентов с BrS.

Мы обращаем внимание на существующие реги-
ональные и этнические различия в распространён-
ности и диагностике синдрома Бругада, что подчёр-
кивает необходимость стандартизации генетического 
тестирования и повышения осведомлённости  меди-
цинского персонала по всему миру. Разработка реги-
онально адаптированных программ скрининга и обу-
чения может способствовать раннему выявлению па-
циентов с высоким риском и внедрению эффективных 
профилактических мер.

Перспективы применения персонализированной 
медицины и инновационных технологий, таких как 
геномное редактирование, открывают новые горизон-
ты в лечении BrS. Однако необходимо проводить до-
полнительные исследования для оценки безопасности 
и эффективности таких подходов, учитывая возмож-
ные технические и этические препятствия.

Комплексный подход, сочетающий расширенные 
генетические исследования, функциональную вали-
дацию и интеграцию клинических данных, является 
ключом к улучшению понимания, диагностики и ле-
чения BrS. Это позволит снизить риск внезапной сер-
дечной смерти и улучшить качество жизни пациентов, 
страдающих этим заболеванием.
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