AC M Akademické centrum
maligni hypertermie

Prakticky diagnosticky postup pri podezreni na maligni hypertermii
Vazeny pane / Vazena pani,

bylo u Vas vysloveno podezieni na Maligni hypertermii (MH), coZ je Zivot ohrozujici farmakogenetické
onemocnéni, jeho spoustécem jsou primarné béiné pouZivand volatilni anestetika a depolarizujici
myorelaxans suxamethonium. Jednd se o dédi¢né genetické onemocnéni. Pro zvoleni spravné
anesteziologické péce v pfipadé nutnosti provedeni operacniho vykonu je klicova spravna diagnostika MH
a vylouceni nebo naopak potvrzeni rizika. Proto prosim postupujte dle niZze popsaného postupu.

1. Lékar, ktery u Vas vyslovil podezieni na MH, nahlasi situaci do Akademického centra maligni
hypertermie (ACMH) a vybavi Vas zpravou o dlivodech tohoto podezieni. Po konzultaci s ACMH,
je-li podezieni opravdu dlivodné, Vam bude doporucen adekvatni diagnosticky postup. Rovnéz
budete pouceni o riziku MH jako takovém a o postupu, co délat, pokud Vase diagnéza jeSté neni
uzaviena.

2. Zpravidla se zacina genetickym vysSetienim z krve, které indikuje klinicky genetik. Provadi se
molekularni analyza genl spojenych s MH.

a. MiuzZete se dostavit pfimo na Ustav lékaiské genetiky a genomiky FN Brno, ktery
genetickou diagnostiku MH zajistuje. Dalsi informace a terminy konzultace pro pacienty
domluvite na tel. €. 532 234 490.

b. Nebo se mlZete se dostavit na pracovisté lékaiské genetiky v misté bydlisté. Seznam
pracovist |ékarské genetiky naleznete na: https://slg.cz/pracoviste/kg/

c. Zadanka ke klinickému genetikovi neni nutnda, postacuje |ékafska zprava z pracovisté,
které podezfeni na MH stanovilo a zprava/mail z ACMH, kde byla potvrzena indikace
k vySetreni.

d. Klinicky genetik vyplni s pacientem potifebné dokumenty*(viz niZe), zajisti odbér krve a
odesle material k DNA analyze do laboratofe Centra molekularni biologie a genetiky FN
Brno.

Adresa: Centrum molekuldrni biologie a genetiky FN Brno — PDM
Sekce vrozenych genetickych onemocnéni
Cernopolni 9
613 00 Brno

*\ly$e uvedené potfebné dokumenty: Zadanka sekce vrozenych genetickych chorob a
Informovany souhlas — neuromuskularni onemocnéni (véetné maligni hypertermie) jsou
k dispozici volné ke stazeni na https://www.fnbrno.cz/detska-nemocnice/centrum-

molekularni-biologie-a-genetiky/sekce-vrozenych-genetickych-onemocneni/t5516

Pozndmka k vyplnéni informovaného souhlasu pacienta:

1. Prosime o laskavy souhlas s informovdnim Akademického centra pro Maligni hypertermii (ACMH) o genetickém ndlezu.
Davod je prosty, klinicky lékar z ACMH potiebuje zndt dané informace k poskytnuti ndleZité péce.
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Rovnéz prosime o souhlas s ANONYMNIM vyuZitim biologického materidlu k vyzkumnym a vyukovym tceliim a o souhlas
se skladovdnim vzorku. Proc je to dileZité? Genetickd diagnostika se neustdle vyviji a variant pouZitelnych k diagnostice
MH neustdle pribyvd. Proto v pfipadé NEnalezeni genetického podkladu u in-vitro kontrakénim testem prokdzané MH
pribézné doplriujeme vysetfovdni nejmodernéjsimi genetickymi metodami. RovnéZ spolupracujeme s Evropskou
skupinou pro maligni hypertermii (EMHG) a vyuZiti moderni genetické diagnostiky k oziejméni etiopatogeneze MH je
aktudlIné podporovdno grantem MZ CR. PomiiZe to dalsim rodindm s MH.

V zavislosti na provedené metodé trva genetické vysetreni radové nékolik tydnl az meésicu.
Nasledné klinicky genetik obdrzi zpravu z genetického vysetteni a o vysledku vds bude informovat.

Kopii zpravy dostane i lékaf specializovaného pracovisté z ACMH (na zdkladé Vami udéleného
souhlasu), je vSak potfeba se aktivné ozvat a domluvit si konzultaci! O vysledku, pfipadné diagnéze
Maligni hypertermie a z toho vyplyvajicich opatfeni budete fadné pouceni. V principu muiZou
nasledné nastat 2 situace:

a. genetickym vySetfenim byla u vas detekovdna kauzalni patogenni varianta. To znamena,

Ze podezieni na MH se u vas potvrdilo Je nutné vystavit Vam priikaz MH senzitivniho
(MHS) pacienta. Za timto Ucelem prosim kontaktujte prosim Iékafe ACMH (kontakt viz
dale).

b. genetickym vySetfenim nebyla u vas detekovdna kauzdlni patogenni varianta. Bohuzel

jednoznacny geneticky podklad zatim zndme jen u cca 50 % MHS pacient(, proto negativni
genetické vySetfeni nemusi znamenat, Ze MH nemadte. Je nutné podstoupit dalsi
diagnosticky krok, kterym je tzv. In vitro kontrakcni test (IVCT) na bioptickém vzorku
Vaseho svalu.

IVCT — jednd se o provedeni diagnostické zkousky na Cerstvé odebraném svalu v laboratornich
podminkach. Pro vykondni testu je nutno ziskat blodek pticné pruhované svaloviny o velikosti

1,5 x 3 cm ze stehenniho svalu. Oteviena biopsie svalu probihda vstran MH bezpecné, tj.
beztiggerové celkové anestezii nebo v neuroaxialni ¢i periferni nervové blokadé. Vysetreni je nutno
pfedem domluvit. V pfipadé dospélych pacientl, kontaktujte ARK FN USA (MUDr. Ivana
Schroderova), v pripadé détskych pacient( kontaktovat KDAR FN Brno (MUDr. Dagmar Stépankova
nebo MUDr. Martina Klincovd). U déti do 10 let (resp. 30 kg télesné hmotnosti) podstupuji vySetreni
rodice.

V den odbéru svalu je zndm vysledek vysetreni. Opét miZou nastat 2 situace:

a. Vas sval zareagoval patologicky minimdalné na jednu ze dvou substanci. To znamena, Ze
podezieni se potvrdilo a jste vnimavy kMH. Je nutné vystavit Vam prikaz MH
senzitivniho (MHS) pacienta.

b. Va&s sval nezareagoval patologicky, tudiz je u Vas MH vyloucena.

Diagnostika pokrevnich rodinnych pfislusniki v pfipadé potvrzeni MH. Dispozice k MH je
onemocnéni autozomalné dominantné dédi¢né, kazdy potomek MHS osoby ma tedy 50 %
pravdépodobnost vnimavosti k MH. Informujte prosim rodinu a nevahejte se obratit na nize
uvedena specializovana klinicka pracovisté.



Kontakty na lékafe ACMH:

ARK FN USA Brno, Pekarska 53, Brno, 602 00
MUDr. lvana Schroderova, e-mail: ivana.schroederova@fnusa.cz
tel.: +420 605 234 561, +420 543 182 553

https://iweb3.fnusa.cz/pro-pacienty-a-navstevy/pracoviste/ark-zakladni-informace/ark-dalsi-informace/

KDAR FN Brno, Détska nemocnice, Cernopolni 9, Brno, 613 00
MUDr. Dagmar Stépankova, e-mail: Stepankova.Dagmar@fnbrno.cz

MUDr. Martina Klincova, e-mail: Klincova.Martina@fnbrno.cz
tel.: +420 532 236 176, +420 532 234 698, +420 532 234 404

https://www.fnbrno.cz/detska-nemocnice/klinika-detske-anesteziologie-a-resuscitace/centrum-maligni-hypertermie/t4031
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