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Typicky MH pacient

« epizoda behem celkové anestezie
* klinické symptomy mimo celkovou anestezii

« zvySene laboratorni hodnoty svalovych enzymu
* myopatie spojene s rizikem maligni hypertermie

* geneticky nalez

@ Pozitivni operacni komplikace
@ Pozitivni osobni anamnéza

@ Pozitivni rodinna anamnéza
®Jiné

@ Geneticky nalez v kandidatnic...

@ |diopaticka rekurentni rhabdo...

Zvysené svalové enzymy

@ Trnuti po kofeinu

19
22 (4%) &0

55 (10%) -

€3 (12%) —

67 (13%) —

' Duivody hlaseni probandi
u

12
@ |

~—172(33%)

— 115 (22%)

Davod hlaseni

Eo:“:et pro: Ddvod hlaseni

Pozitivni operacni komplikace 172
Pozitivni osobni anamnéza 115
Pozitivni rodinna anamnéza 67
Jiné 63
Geneticky nalez v kandidatnich genech MH (nahodny) 55
Idiopaticka rekurentni rhabdomyolyza 22
Zvysené svalové enzymy 19
Trnuti po kofeinu 12




Netypicky MH pacient?
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Z. K. (*2019)

- atypicky stereotyp chuze (intermitentni digitigradni chiize, neobratnost),
tuzsi AS bilat., hyporeflexie povsechné (max. na DKK)

 po zatézi Ci infektu svalova slabost, bolesti dolnich koncetin, lehka
elevace CK (maximum 31 pkat/l), rhabdomyolyza (myoglobin obvykle v
norme, ale maximum 649 ug/l), zvysena télesna teplota!

« dispenzarizace: gastroenterologie (GERD), alergologie (asthma
bronchiale), ORL (opakované respiracni infekty), neurologie (porucha
chuze, recidivujici parainfekéni myositidy)

 celkova anestezie celkem 4x (AT, orchidopexe, 2x GFS) — po AT
celotélova urtika, erythroderma -> prokazana alergie na atropin,
sufentanil, midazolam, metamizol! - uvod do celkové anestezie
opakované inhalacni...
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Z. K. (*2019)

« EMG, MR michy, RTG kycli, UZ brficha, kycCli a lytek negativni -
indikovano genetické vysetreni — neuromuskularni panel (metoda
NGS)

 patogenni sekvencni varianta: gen RYR1 (40 NM_000540.3):
c.6617C>T p.(Thr2206Met) v heterozygotnim stavu! -> MHS
(Malignant Hyperthermia Susceptible)

« sekvencni varianta nejasného vyznamu: gen COL6A2 (NM _001849.3):
c.2008A>G p.(Thr670Ala) v heterozygotnim stavu




Z. K. (*2019) - rodokmen
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Z. K. (*2019) - pozitivni rodinna anamneza?

 otec matky zemrel pod obrazem septickeho soku a multiorganoveho
selhani

 inicialné AKI pri susp. urosepsi (vstupné CRP > 300, vysoke renalni
parametry, mineralovy rozvrat, hypotenze)

« zahy nutnost OTI, na trojkombinaci katecholaminu hospitalizace na ARO
- umrti jeste tyz den
« ALE?!

« primarne vysoké hodnoty myoglobinu (8300 ug/l), CK (50 upkat/l) a
AST (3,5 pkat/l)!

 mozny MH fenotyp?
* geneticke vysetreni neprovedeno
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J. D. (*2007)

« opakované myositidy v navaznosti na febrilie Ci infekt (otoky, bolesti
svalu), opakovany klidovy vzestup CK (fadové max. desetinasobné)

* subj. bez potizi, neurologicky nalez v norme, kardiologicke vysSetreni v
norme, zakladni genetika (karyotyp, FISH) v normeé, m. Pompe vyloucen

« dispenzarizace: endokrinologie (nizky vzrust, susp. thyreoiditis),
neurologie (hyperCKemie, recidivujici myositidy)

« dosud bez celkové anestezie




J. D. (*2007)

 opakované EMG - 1x hraniCni nalez (lehky myogenni vzorec), dale
normalni nalez

« kontrolni odbéery po 3dennim klidu: CK 35 pkat/l, AST 2,6 pkat/l -

ingg()ovéno genetické vysetreni — neuromuskularni panel (metoda
N

« patogenni sekvencni varianta: gen RYR1 (6 NM_000540.3): c.487C>T
p-(Arg163Cys) v heterozygotnim stavu -> MHS (Malighant
Hyperthermia Susceptible)

« nasledné beztriggerova celkova anestezie pro ortopedicky vykon —
bez komplikaci

= predoperacni klidové odbéry: CK 12 ukat/l, myoglobin 59,5 ug/l, LDH 3,58 pkat/l
= odbéry 8 hodin po vykonu: CK 9,57 ukat/l, myoglobin 121 ug/I




J. D. (*2007) - rodokmen
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J. D. (*2007) - pozitivni rodinna anamneza?

u otce rozvoj sepse na podkladé endokarditidy (zdrojem stomatologicky
fokus), nasledne srdecCni zastava - 30 min KPR - rozvoj MOF, 14 dni
komatosni stav, nutnost nekolikamésicni RRT

 navzdory nepriznivym prognozam postupna normalizace vsech
organovych, mentalnich a kognitivnich funkci, pouze s pretrvavajici
hypofunkci nadledvin

« ALE?!

« kriticky stav komplikovan extremnimi hyperpyrexiemi (az 42 °C), s
nimiz si lékari ,,nevedeéli rady*

 mozny MH fenotyp?

* genetické vysSetreni s prukazem patogenni sekvenéni varianty




Take home messages

* s rozvojem genetického testovani narust pacienti s nalezem
patogennich variant v kauzalnich genech pro maligni
hypertermii pfri absenci typickych klinickych pfiznaku

* ha moznou diagnézu maligni hypertermie a podani
dantrolenu myslet nejen v anesteziologii, ale i v intenzivni
medicine!
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Dekuji za pozornost.
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