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Operativní  doporuč ení  vyčha zí  z aktua lne  platny čh diagnostičky čh doporuč ení  European 
Malignant Hyperthermia Group guidelines for investigation of malignant hyperthermia 

susčeptibility (Hopkins, 2015) doplne ny  o konsenzus panelu expertu  Akademičke ho čentra pro 
maligní  hypertermii Le kar ske  fakulty Masarykovy univerzity. 
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Přehled použitých zkratek  
OD – operativní  doporuč ení   

DP – doporuč eny  postup  

MH – maligní  hypertermie  

EMHG – European Malignant Hypertermia Group  

GRADE – The Grading of Rečommendations Assessment, Development and Evaluation  

ACMH – Akademičke  čentrum maligní  hypertermie LF MU, zahrnuje 4 pračovis te : ARK FN UŠA, 
KDAR FN Brno, CMBG FN Brno, U LGG FN Brno 

ARK – Anesteziologičko-resusčitač ní  klinika FN UŠA a LF MU 

CMBG – Centrum molekula rní  biologie a genetiky, Interní  hematologička  a onkologička  klinika, FN 
Brno a LF MU  

FN Brno – Fakultní  nemočniče Brno  

FN UŠA – Fakultní  nemočniče u sv. Anny 

IVCT – In vitro kontrakč ní  test, prova dí  se na vzorku č erstve  odebrane ho svalu 

KDAR – Klinika de tske  anesteziologie a resusčitače FN Brno a LF MU 

LF MU – Le kar ska  fakulta Masarykovy univerzity 

MH karta – identifikač ní  karta pačienta s proka zany m MH rizikem  

MHN – pačient není  vní mavy  k MH (N = negative), musí  mí t negativní  IVCT 

MHŠ – pačient je vní mavy  k MH (Š = susčeptible), lze proka zat pozitivní m IVCT nebo pr í tomností  
diagnostičke  patogenní /pravde podobne  patogenní  varianty pro MH v kandida tní čh genečh 
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MH rizikovy  pačient – pačient s vysloveny m podezr ení m na MH, existuje u ne j riziko ve ts í  nez  v 
be z ne  populači, diagnostika byla indikova na, a jes te  není  č i nemu z e by t definitivne  dokonč ena. V 
kliničke  praxi pro ne j platí  stejna  pravidla jako pro MHŠ pačienta. 

NGŠ – Next Generation Šequenčing  

NM panel – soubor genu  relevantní čh pro zna ma  neuromuskula rní  onemočne ní   

PV/PPV – patogenní  varianta/ potenčia lne  patogenní  varianta 

U LGG – U stav le kar ske  genetiky a genomiky FN Brno a LF MU 

VUŠ – Variant of Unčertain Šignifičanče, varianta nezna me ho vy znamu 

WEŠ – Whole Exome Šequenčing 

     



Algoritmus diagnostiky maligní  hypetermie  

  

  

    4  

  

1 Základní informace o OD  
Název: Algoritmus diagnostiky maligní  hypertermie, Diagno zy:   

Kód(y) MKN10  Popis  

T88.3  Maligní hypertermie způsobená anestezií 

  

Klíčová slova (MeSH): Maligní  hypertermie, genetičke  vys etr ení , diagnostičky  algoritmus  

Panel NIKEZ:  

  Jméno  Afiliace  Odborná 

společnost / 

Odbornost  
Garant  prof. MUDr. Petr Štourač, 

Ph.D., MBA, LL.M., FESAIC  
KDAR LF MU a FN Brno, 

ACMH LF MU 
ČSARIM, ČSIM  

Pracovní tým  MUDr. Dagmar Štěpánková, 

Ph.D. 
KDAR LF MU a FN Brno, 

ACMH LF MU 
AIM  

  MUDr. Martina Klincová, 

DESAIC  
KDAR LF MU a FN Brno, 

ACMH LF MU 
ČSARIM, ČSIM  

  MUDr. Ivana Schröderová ARK LF MU a FN Brno, 

ACMH LF MU 
AIM  

  
Mgr. Jana Zídková, Ph.D. 

CMBG, IHOK, FN Brno a LF 

MU, ÚLGG,, FN Brno a LF 

MU, ACHM LF MU 
Genetik 

  MUDr. Renata Gaillyová, 

Ph.D. 
ÚLGG,, FN Brno a LF MU, 

ACHM LF MU 
SLG, Klinický 

genetik,  

  
doc. RNDr. Lenka Fajkusová, 

CSc. 

CMBG, IHOK, FN Brno a LF 

MU, ÚLGG, , FN Brno a LF 

MU, NCVB, PřF, MU, ACHM 

LF MU 

ŠLG, Genetik 

  

Datum registrace v Centrální evidenci:  
Předpokládaný termín dokončení: 23. 12. 2024  

Doporučený termín aktualizace: 31. 12. 2027  

Předložil garant (jméno, podpis): Petr Š tourač   
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2 Souhrn doporučení  
Jaký postup by měl být použit pro diagnostiku pacienta s podezřením na maligní 

hypertermii? Doporučení:  

Doporučení/Prohlášení  
GRADE  

Úroveň  Síla  

Panel NIKEZ navrhuje použití genetického vyšetření pro identifikaci 

kauzálních diagnostických variant genů pro MH.  
⊕⊕⊕⊖  ↑↑ 

  

 

 

Doporučení pro zdravotní politiku:  

Doporučení/Prohlášení  
GRADE  

Úroveň  Síla  

Panel NIKEZ doporučuje in vitro kontrakční test pro definitivní 

potvrzení/vyvrácení diagnózy MH u pacientů bez přítomné kauzální 

diagnostické varianty genu pro MH.  
⊕⊕⊕⊕  ↑↑  
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3 Východiska  
Pro u č el MH diagnostičke ho postupu rozezna va me tr i kliničke  situače: 
3.1 Identifikače nove ho pačienta (probanda) s potenčia lní m rizikem MH 
3.2 Rodinny  pr í slus ní k MHŠ probanda (č len MHŠ rodiny) 
3.3 Na hodny  (vedlejs í ) na lez pro MH patogenní čh/potenčia lne  patogenní čh variant  
  

3.1 Identifikace nového pacienta (probanda)  

s potenciálním rizikem MH 
3.1.1 Klinik (nejč aste ji anesteziolog/intenzivista, neurolog, genetik, praktičky  le kar /pediatr) 
informuje ACMH (KDAR/ARK) o podezr ení  na MH. Informuje rovne z  pačienta a pr eda  mu kontakt 
na le kar e čentra, ev. pr í slus ne  webove  rozhraní : https://mh.registry.čz/ 

3.1.2 Pačient kontaktuje ACMH, je podrobne  pouč en o MH problematiče, podepí s e informovany  
souhlas s registračí  a pe č í  v ACMH. Ma  moz nost se na čokoliv doptat. Še souhlasem pačienta 
dočha zí  k nasdí lení  podkladu  o MH podezr ení  elektroničky nebo pos tou. Poz adujeme MH 
indikač ní  dotazní k (je souč a stí  informovane ho souhlasu), anesteziologičky  za znam (je-li  
k dispoziči) a relevantní  kliničke  zpra vy vč etne  anamne zy a laborator e (je-li k dispoziči). 

3.1.3 Na za klade  dodane  dokumentače a dals í  konzultače s pačientem navrhne ACMH 
odpoví dají čí  diagnostičky  postup. 

3.1.4 Diagnostičky  algoritmus MH zahajujeme zpravidla molekula rne  genetičky m vys etr ení m  
z periferní  krve. Pouze v pr í pade  enormní  urgenče na vylouč ení  MH nebo vy slovne ho pr a ní  
pačienta bude navrz en svalovy  IVCT jako prvostupn ovy  diagnostičky  krok.  I v ra mči IVCT je 
odebra n tka n ovy  materia l pro na slednou molekula rní  diagnostiku – krev, resp. pr í č ne  pruhovany  
sval. 

3.1.5 Molekula rne  genetička  diagnostika: 

3.1.5.1 Pačient navs tí ví  kliničke ho genetika, buď v ra mči U LGG FN Brno nebo čestou 
mí stne  nejbliz s í ho genetičke ho pračovis te . Kliničky  genetik doplní  genealogičkou 
anamne zu, zajistí  odbe r vzorku nesra z live  krve a s pr í slus ny mi dokumenty (z a danka  
a informovany  souhlas s molekula rne  genetičky m vys etr ení m jsou ke staz ení  na stra nka čh 
CMBG FN Brno) odes le krev do CMBG FN Brno. 

3.1.5.2 Prima rní  diagnostika se prova dí  pomočí  NGŠ vys etr ení  souboru genu  v ra mči tzv. 
neuromuskula rní ho panelu. NM panel obsahuje vs ečhny toho č asu zna me  kauza lní  geny 
pro MH - RYR1, CACNA1S a STAC3 [1,2]. U pačientu  s MH fenotypem jsou tyto geny 
hodnočeny pr ednostne , vy sledek mu z e by t uvolne n v r a du 2-6 ty dnu .  

3.1.5.3 Š vy sledkem molekula rní  genetiky pačient znovu kontaktuje ACMH, je 
napla nova na edukač ní  sčhu zka s probandem, ev. dals í mi rodinny mi pr í slus ní ky v ra mči 
spečializovane  MH ambulanče KDAR FN Brno.  

3.1.5.4 Pačient je podrobne  pouč en o vy sledku molekula rne  genetičke  diagnostiky, jeho 
vyhodnočení  a vy znamu pro stanovení  diagno zy, resp. dals í m nutne m postupu MH 
diagnostiky u ne j a jeho pokrevní čh pr í buzny čh.  

3.1.5.5 V pr í pade  na lezu pro diagnostiku MH uznane  patogenní  nebo potenčia lne  
patogenní  varianty (PV/PPV) [3] je pačient na za klade  toho genetičke ho vy sledku 
povaz ova n za MHŠ a bude mu vyda na MH karta. 
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3.1.5.6 V pr í pade  nenalezení  diagnostičke  varianty (PV/PPV pro MH) je navrz eno 
provedení  IVCT testu jako jedine  moz nosti pro definitivní  potvrzení  nebo vylouč ení  
vní mavosti k MH. Do uzavr ení  diagnostiky bude k pačientovi (a vs em jeho pokrevní m 
pr í buzny m) pr istupova no jako k MH rizikovy m. 

3.1.5.7 Ves kere  u daje o pačientovi (resp. rodine ), vys etr ení čh, vy sledčí čh, dals í čh 
pla novany čh diagnostičky čh postupečh jsou zaneseny do MH registru s viditelny m 
vyznač ení m MH rizika u pr í slus ny čh osob. 

3.1.6 In vitro kontrakč ní  svalovy  test (IVCT) 

3.1.6.1 Odbe r svalove ho bloč ku pro IVCT (vč etne  mikrovzorku svalu k zabankova ní  pro 
pr edpokla danou mRNA genetičkou diagnostiku) lze prove st ve svodne , neuroaxia lní  nebo 
čelkove  beztriggerove  anestezii, pr í padne  jejičh kombinačí čh. Zpravidla vyz aduje jedno – 
az  dvoudenní  hospitalizači.   

3.1.6.2 Hospitalizače a biopsie svalu dospe ly čh pačientu  probí ha  ve FN UŠA. Odbe r svalu 
a ves kery  perioperač ní  management u de tí  zajis ťuje KDAR FN Brno. Provedení  svalove ho 
testu vzhledem k velikosti potr ebne ho svalove ho vzorku realizujeme u de tí  nad 35 kg (čča 
10 let). U mens í čh de tí  s nedostatkem svalove  hmoty lze zva z it stanovení  MH vní mavosti 
provedení m IVCT u biologičky čh rodič u . 

3.1.6.3 IVCT probí ha  dle platny čh doporuč ení  EMHG [1] v akreditovane  laborator i a 
zaha jeny  je bezprostr edne  po odbe ru svalu. Koneč ny  vy sledek je zna m za ne kolik hodin, 
pr i nekomplikovane m pru be hu mu z e by t pačient jes te  ty z  den propus te n do doma čí ho 
os etr ova ní .  

3.1.6.4 Pokud je vy sledek IVCT pozitivní , je pačient jednoznač ne  diagnostikova n jako MHŠ, 
je takto pouč en a je mu vyda na MH karta 

3.1.6.5 Pokud je vy sledek IVCT negativní , je vní mavost k MH u pačienta vylouč ena a pačient 
je označ en jako MHN. 

3.1.6.6. Pru be h IVCT a jeho vy sledek jsou zaznamena ny do MH registru. 

 

3.2 Rodinný příslušník MHS probanda (člen 

MHS rodiny) 
3.2.1 Je-li u probanda v ra mči molekula rní  analy zy proka za na pro MH diagnostička  PV/PPV, 
mu z e by t tato tzv. familia rní  varianta vyuz ita pro stanovení  vní mavosti k MH u dals í čh č lenu  rodiny.  
V tomto pr í pade  prova dí me tzv. sčoring – čí lene  vyhleda ní  familia rní  varianty v krvi pokrevní čh 
pr í buzny čh probanda. Vy sledky jsou vkla da ny do MH Registru, vznika  rodokmen s vyznač ení m 
MH statusu jednotlivy čh osob. 

3.2.1.1 Pr i na lezu stejne  pro MH diagnostičke  PV/PPV (neboli familia rní  varianty) bude 
pokrevní  pr í buzny  probanda označ en te z  jako MHŠ, bude pouč en a bude mu vyda na MH 
karta. 

3.2.1.2 V pr í pade , z e se u pokrevní ho pr í buzne ho familia rní  varianta nenalezne, nelze ho 
pouze na za klade  negativní  genetiky prohla sit za negativní ho vzhledem k MH. Je potr eba 
prove st IVCT. Teprve negativní  vy sledek IVCT spolehlive  vylouč í  MH a pr í buzny  bude 
označ en jako MHN. Do uzavr ení  diagnostiky musí  by t ke vs em pokrevní m pr í buzny m 
pr istupova no jako k MH rizikovy m. 
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3.2.1.3 V pr í pade  pozitivní ho IVCT bude rodinne mu pr í slus ní kovi s negativní m sčoringem 
familia rní  varianty na sledne  provedeno NGŠ vys etr ení  čele ho NM panelu genu . 

3.2.2 V pr í pade  rodin, u ktery čh nebyla potvrzena v souvislosti s MH diagnostička  PV/PPV  
(i kdyz  byla napr . nalezena VUŠ nebo jina  nespečifička  zme na v kandida tní čh genečh), musí  by t 
dals í  diagnostika MH u pokrevní čh pr í buzny čh vedena vy hradne  pr es IVCT, ktery  jediny  spolehlive  
a jednoznač ne  proka z e č i vylouč í  MH. Do uzavr ení  diagnostiky (provedení  testu) bude ke kaz de mu 
pokrevne  pr í buzne mu pr istupova no jako k MH rizikove mu. 

 

3.3  Náhodný (vedlejší) nález pro MH 

patogenních/potenciálně patogenních variant  
3.3.1 Š rozvojem genetičke  diagnostiky je metoda NGŠ č i dokonče WEŠ pouz í va na  
pro diagnostiku r ady čhorob a stavu  s MH prima rne  nesouvisejí čí čh.  MH kandida tní  geny jsou 
souč a stí  sady vys etr ovany čh genu  napr . v panelu pro kostní  čhoroby, kardiomyopatie, 
oftalmopatie, vy vojove  poručhy atd. Zejme na RYR1 gen je rozsa hly  a dobr e zmapovany , z č ehoz  
plyne mnoz ství  tzv. na hodny čh, vedlejs í čh na lezu .  

3.3.2 Do ACMH jsou hla s eny vedlejs í  na lezy PV/PPV v kandida tní čh genečh pro MH v souladu  
s doporuč ení m [4,5]. 

3.3.3 V pr í pade , z e nalezena  varianta spln uje krite ria diagnostička  pro MH, musí  by t její  nositel 
povaz ova n za MH vní mave ho, je mu vyda na MH karta. 

3.3.4 V ostatní čh pr í padečh panel expertu  ACMH (ev. za mezina rodní  spolupra če) hodnotí  mí ru 
patogenity nalezene  varianty s pr ihle dnutí m k fenotypu pačienta, anamne ze, kliničky m potí z í m, 
penetrači genotypu/fenotypu v rode  atd. Rozhodnutí  o pr í padne  indikači k provedení  IVCT  
k vylouč ení  rizika MH bude velmi individua lní  na za klade  konzilia le kar u  ACMH.  

 

4 Metodika  
 

Te ma bylo pr edloz eno vy konne  rade  NIKEZ. Na za klade  toho bylo osloveno Akademičke  čentrum 
pro maligní  hypertermii Le kar ske  fakulty Masarykovy univerzity, ktere  garantuje na u zemí  C eske  
republiky dane  te ma a disponuje jedinou laborator í  akreditovanou European Malignant 
Hypertermia Group, ktere  nominovalo garanta a sestavilo panel NIKEZ. Pra če na operativní m 
doporuč ení  (OD) byla zaha jena dne 4. 1. 2024.  

Pročes vyhleda va ní  existují čí čh relevantní čh du kazu  je detailne  popsa n v kapitole 6. Kritičke  
hodnočení  relevantní čh du kazu  je popsa no v kapitole 7.  

Doporuč ení  bylo vytvor eno metodou ADOLOPMENT existují čí ho kvalitní ho doporuč ení   
z doporuč ene ho postupu „European Malignant Hyperthermia Group guidelines for investigation 
of malignant hyperthermia susčeptibility (2015) doplne ny  o konsenzus odborní ku  Akademičke ho 
čentra maligní  hypertermie Le kar ske  fakulty Masarykovy univerzity. Zdrojovy  doporuč eny  postup 
(DP) nebyl vytvor eny  dle metodiky GRADE. Byl na sledne  hodnočen na podklade  kritičke ho 
hodnočení  sedmi neza visly mi hodnotiteli (PŠ , DŠ , MK, IŠ, JZ, RG, LF).  

 



Algoritmus diagnostiky maligní  hypetermie  

  

  

    9  

  

Tabulka 1. Klasifikače jistoty du kazu  dle GRADE  
Jistota důkazů  Vysvětlení   Symbol  
Vysoký/high  Další výzkum velmi nepravděpodobně změní 

spolehlivost odhadu účinnosti.  
⊕⊕⊕⊕  

Střední/moderate  Další výzkum pravděpodobně může mít vliv na 

spolehlivost odhadu účinnosti a může změnit odhad.  
⊕⊕⊕⊖  

Nízký/low  Další výzkum velmi pravděpodobně bude mít důležitý 

vliv na spolehlivost odhadu a pravděpodobně změní 

odhad.  

⊕⊕⊖⊖  

Velmi nízký/very low  Jakýkoliv odhad účinnosti je velmi nespolehlivý.   ⊕⊖⊖⊖  

Tabulka 2. Klasifikače sí ly a formulače doporuč ení  dle GRADE  
Síla doporučení  Symbol  Způsob vyjádření  
Silné doporučení PRO  

↑↑ 
Doporučeno udělat  

Slabé/podmíněné doporučení PRO  
↑?  

Navrženo udělat  

Slabé/podmíněné PROTI  
↓?  

Navrženo nedělat  

Silné doporučení PROTI  
↓↓ 

Doporučeno nedělat  
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Operativní  doporuč ení  bylo oponova no interní  oponenturou – 3. 12. 2024  

Oponenti: doč. MUDr. Jozef Kluč ka, Ph.D.; doč. MUDr. Martina Kosinova , 

Ph.D., FEŠAIC  

Pr ipomí nky interní  oponentury byly zapračova ny – 4. 12. 2024.  

Pote  bylo OD postoupeno k ver ejne  oponentur e – 4. 12. 2024.  

Z ver ejne  oponentury nevzes ly z a dne  pr ipomí nky.  

Fina lne  bylo OD sčhva leno R í dičí  radou NIKEZ.  

5 Klinická otázka  
 

Jaký postup by měl být použit pro diagnostiku pacienta s podezřením na maligní 

hypertermii?  

P  Pacient  Pacient s podezřením na maligní hypertermii 

I  Indexní test  Molekulárně - genetické vyšetření 

R  Referenční 

test  
In vitro kontrakční test 

D  Diagnóza 

zájmu  
Diagnóza maligní hypertermie 

 

6 Vyhledávání existujících relevantních důkazů  
Vyhleda va ní  probe hlo ve tr ečh databa zí čh. Cí lem bylo vyhledat rečentní  a kvalitní  doporuč ene  
postupy.  

Vyhleda va ní  bylo provedeno 4. 3. 2024, prohleda ny byly databa ze PubMed, Web of Ščienče, 
ŠCOPUŠ Guidelines International  

 

Pouz ita byla na sledují čí  klí č ova  slova: malignant hyperthermia; genetič investigation; diagnostič 
algorithm 

Byl nalezen 1 doporuč eny  postup.  

6.1 Zdroje vyhledávací strategie  
Zdroje vstupní vyhledávací strategie  

☒ PubMED  

☒ Web of Science  

☒ SCOPUS  

☐ DynaMed  

☐ National Institute for Health and Care Excellence (NICE) website  

☐ World Health Organization (WHO)  
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☐ Bibliographia medica Čechoslovaca  

☐ Dynamed  

☐ EMBASE  

☐ Medline  

☐ UpToDate  

6.2 Výsledek vyhledávání  
Bylo identifikova no 1 doporuč ení  pomočí  komprehenzivní  vyhleda vačí  strategie (viz. kapitola 6) 
relevantní  ke kliničke  ota zče ty kají čí  se diagnostiky MH. Panel NIKEZ posoudil doporuč ení  dle 
relevanče a aktua lnosti. Doporuč ení  bylo shleda no zčela relevantní  ke kliničke  ota zče. Bylo 
vytvor eno skupinou EMHG (European Malignant Hyperthermai Group (Hopkins et al., 2015). 

☒ existuje relevantní  doporuč ení   

☒ je kvalitní  po hodnočení  na stroji AGREE II (Pr í loha A)  

☐ není  kvalitní  po hodnočení  na stroji AGREE II (Pr í loha A)  

☐ existuje relevantní  a kvalitní  systematičke  review*  

→ update systematičke ho review a tvorba nove ho doporuč ení   

☐ neexistuje relevantní  a kvalitní  systematičke  review*  

→ tvorba nove ho doporuč ení   

☐ neexistuje relevantní  doporuč ení   

☐ existuje relevantní  a kvalitní  systematičke  review*  

→ update systematičke ho review a tvorba nove ho doporuč ení   

☐ neexistuje relevantní  a kvalitní  systematičke  review*  

→ tvorba nove ho doporuč ení   

* Provede se vyhledání systematického review v platformě EPISTEMONIKOS a v případě jeho dostupnosti následné 
zhodnocení standardizovaným nástrojem dle metodiky.   

 

7 Kritické hodnocení existujících důkazů  
 

7.1 Doporučené postupy  

Kritičke  hodnočení  metodologičke  kvality zdrojove ho DP „European Malignant Hyperthermia 
Group guidelines for investigation of malignant hyperthermia susčeptibility (Hopkins, 2015) bylo 
provedeno panelem NIKEZ. Tvu rč í  ty m vyhodnotil tento guideline jako vhodny  k ADOLOPMENTu 
zavedení  do praxe v podmí nka čh č eske ho zdravotničtví .  

Zdrojovy  DP byl publikova n v roče 2015, z tohoto du vodu bylo 3. 4. 2024 provedeno dodateč ne  
vyhleda va ní  novy čh du kazu  zver ejne ny čh od ledna 1. 1. 2015 do 3. 4. 2024. Nebyly nalezeny z a dne  
du kazy, ktere  by mohly mí t vy znamny  vliv na zne ní  doporuč ení  č i jeho sí lu, proto bylo panelem 
NIKEZ rozhodnuto neaktualizovat zdrojovy  guideline EMHG, a tedy ho vyuz í t jako zdroj informačí  
ve sta vají čí  podobe , s doplne ní m publikovany čh dopr esne ní  v genetičke  diagnostiče v podobe  
pouz ity čh metod a doplne ny čh identifikovany čh kauza lní čh diagnostičky čh variant.   

Metodou zvolenou k pr evzetí  guideline se stal ADOLOPMENT (Ščhunemann et al., 2017). Pročes 
ADOLOPMENTu probí hal v souladu s na rodní  metodikou tvorby a aktualizače doporuč eny čh 
postupu  a operativní čh doporuč ení  ve zdravotničtví  (Klugar M., 2024).    



 Algoritmus diagnostiky maligní  hypetermie 

  

  

    12  

  

8 Doporučení  
 

8.1 Klinická otázka  

Jaký postup by měl být použit pro diagnostiku pacienta s podezřením na maligní 

hypertermii? 

Doporučení/Prohlášení  
GRADE  

Úroveň  Síla  

Panel NIKEZ navrhuje prioritní použití genetické diagnostiky u pacientů 

s podezřením na maligní hypertermii. Při absenci kauzální diagnostické 

varianty s následným IVCT testem. 
⊕⊕⊕⊕  ↑↑  

Zdroj: Doporuč ení  vytvor ene  metodou ADOLOPMENT vyčha zí  z doporuč ení  European Malignant Hyperthermia Group 
guidelines for investigation of malignant hyperthermia susčeptibility (Hopkins, 2015) 

8.2 Odůvodnění  

Diagnostičky  algoritmus MH se v poslední čh ne kolika letečh za sadne  zme nil, zejme na v du sledku 
pokroku v molekula rne  genetičke  diagnostiče. Šeznam kauza lní čh diagnostičky čh variant MH 
dostupny  na stra nka čh EMHG kaz dy m rokem naru sta  [3]. I kdyz  je IVCT sta le povaz ova n za zlaty  
standard, protoz e jednoznač ne  potvrzuje nebo vyluč uje MH, jeho hlavní  nevy hodou je vy razne  
vys s í  invazivita. Pr ed rokem 2015 musel by t na lez kauza lní  diagnostičke  varianty v kaz de  rodine  
spojen s pozitivní m IVCT alespon  u jednoho č lena rodiny a teprve pote  bylo moz ne  variantu pouz í t 
k diagnostiče pr í buzny čh. Po vyda ní  novy čh doporuč ení  v roče 2015 se vy znam molekula rne  
genetičke  diagnostiky MH vy razne  dostal do popr edí . Od te  doby samotna  detekče kauza lní  
diagnostičke  varianty jiz  stač í  k označ ení  pačienta za MH pozitivní ho, tj. vní mave ho k MH, bez 
nutnosti konfirmače diagno zy pomočí  IVCT. V pr í pade , z e kauza lní  diagnostička  varianta (PV/PPV) 
není  detekova na, nelze MH vylouč it pouze na za klade  genetičke ho vys etr ení  a pačient musí  pro 
stanovení  koneč ne  diagno zy podstoupit IVCT. 

8.3 Vědecké důkazy  

Genetička  diagnostika MH je v C R dostupna  od 2002 a v souladu s pokrokem postupne  pros la 
ne kolika fa zemi – poč í naje sekvenč ní  analy zou pouze ne kolika exonu  genu RYR1, pozde ji 
standardní m hodnočení m 33 nejbe z ne js í čh patogenní čh variant genu RYR1 pomočí  metody MLPA, 
v pr í pade  negativní ho vy sledku na sledovala pr í ma  sekvenč ní  analy za oblastí  hot spots genu  RYR1 
a CACNA1Š. Od roku 2020 rutinne  pouz í va me v diagnostiče MH sekvenova ní  nove  generače (NGŠ) 
genu  na neuromuskula rní m panelu, pokry vají čí m krome  jine ho vs ečhny geny v kauza lní  
souvislosti s MH – RYR1, CACNA1Š a ŠTAC3. Vzhledem k pokroku na genetičke m poli byly v roče 
2020 vs ečhny IVCT pozitivní  rodiny bez patogenní  varianty re-sčreenova ny na vs ečhny zna me  
patogenní  varianty podle seznamu EMHG (https://www. emhg.org/diagnostič-mutations). Popis 
sekvenč ní čh variant v genu RYR1 je zaloz en na ko dují čí  referenč ní  sekvenči DNA NM_000540.2.  
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9 Informace pro pacienty  
 

Doporučení:  

Otázka ve srozumitelném jazyce  

Jaký diagnostický postup bude následovat pro potvrzení podezření na maligní hypertermii?   

Doporučení ve srozumitelném jazyce  

Po vyjádření podezření, že u Vás došlo k rozvoji maligní hypertermie nebo byste mohl být v riziku 

maligní hypertermie, bude po rozhovoru s lékařem anesteziologem a genetikem následovat 

molekulárně genetické vyšetření k identifikaci případné kauzální diagnostické mutace, jejíž 

přítomnost by potvrdila diagnózu maligní hypertermie. V případě absence této mutace v molekulárně 

genetickém vyšetření může k definitivnímu potvrzení či vyvrácení diagnózy následovat tzv. In vitro 

kontrakční test, který se provádí na vzorku svalu odebraném z Vaší dolní končetiny v celkové 

anestezii. Stanovení diagnózy napomůže optimalizovat průběh Vaší případné další anestezie a 

předejít tak život ohrožující komplikaci celkové anestezie, tzv. maligně-hypertermické krizi. 

  

Toto doporučení se Vás týká, pokud:  

Pokud bylo u Vás vyjádřeno podezření na maligní hypertermii.  

Ší la doporuč ení  (silne /slabe )  

Silné doporučení pro tento diagnostický postup.  

Vysvětlení doporučení  

Proč je doporučení silné  Další informace  

Doporučení je silné, protože jde o postup doporučený kvalitním recentním doporučením evropské 

odborné společnosti EMHG, které podporuje publikovaný základní i klinický výzkum.  

Přínosy a rizika  

Molekulárně genetické vyšetření je bezpečné a miniinvazivní. Při identifikaci kauzální diagnostické 

mutace jde o metodu spolehlivě identifikující pacienty s maligní hypertermií. Postup je prakticky bez 

rizika. Pokud při suspekci na maligní hypertermii není identifikována kauzální diagnostická mutace, 

následuje in vitro kontrakční test k definitivnímu potvrzení nebo vyvrácení diagnózy.  
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10 Doporučení pro zdravotní politiku  
 

10.1 Doporučení pro zdravotní politiku   

Doporučení odborného panelu v návaznosti na doporučení a doložené důkazy.  

Doporučení/Prohlášení  
GRADE  

Úroveň  Síla  

Panel NIKEZ doporučuje, aby zvýšené náklady související s molekulárně-

genetickým vyšetřením na identifikaci kauzální diagnostické varianty MH byly 

zahrnuty do balíčku hrazených nákladů souvisejících s péčí o pacienty 

s podezřením na MH.  

⊕⊕⊕⊖  ↑?   

10.1.1 Zdůvodnění  

Šouč asny  stav odborne ho pozna ní  a du kazu  umoz n uje povaz ovat genetičke  vys etr ení  pr i pru kazu 
kauza lní  diagnostičke  varianty za efektivní  v identifikači pačientu  s maligní  hypertermií .  

11 Doporučení pro další výzkum  
 

Panel identifikoval oblasti, kde je prostor pro dals í  vy zkum v identifikači kauza lní  diagnostičke  
varianty maligní  hypertermie.   

• Doplne ní  seznamu kauza lní čh diagnostičky čh variant  genu  pro maligní  hypertermii pro 

slovanskou populači. 
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