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Uvod

Malignf hypertermie (MH) se zpravidla definuje jako zavazné farmako-
genetické onemocnéni. Disponovany jedinec za pfftomnosti spoustéci
(volatilnich anestetik a depolarizujiciho relaxancia sukcinylcholin) vyvine
v dUsledku poruchy vépnikového transportu v bunkach kosterniho sval-
stva téZkou hypermetabolickou reakci, vedouci az k multiorgdnovému
selhani a smrti. MH reakce byva typicky provdzena generalizovanou
svalovou rigiditou a hyperpyrexi.

Dlouhd léta dominoval pohled na maligni hypertermii jako na
vyhradné vzacnou, zcela nepfedvidatelnou, extrémné tézkou, zivot
ohrozujici komplikaci celkové anestezie. Kazdy anesteziolog doufal
a véril, ze ji potkd maximalné jednou za profesni Zivot (a to si pak navzdy
zapamatuje), v lepsim pfipadé se s MH nepotka vibec. Jedind moz-
nost diagnostiky MH spocivala v provedeni pro pacienta invazivniho
a technicky naro¢ného svalového testu ve specidini laboratofi (In vitro
kontrakeni test (IVCT)), a to jen v nejvyspélejsich zemich svéta. V Ceské
republice (CR) byl prvni IVCT Uspésné proveden v r. 2002 [1, 2].

Jak se na MH divame dnes

Dnedni pojeti problematiky maligni hypertermie je diametralné odlisné.
Rozvoj anesteziologie v poslednich desetiletich (rutinni kapnografie,
jednoduse proveditelna TIVA), pribéznd edukace jiz nékolika generaci
|ékard, ale predevsim obrovsky pokrok v genetické diagnostice a dostup-
nost metod molekularni analyzy ucinily z maligni hypertermie diagnézu,
se kterou vétsina modernich anesteziologU a intenzivistd v praxi bézné
pracuje. Klademe dlraz na preemptivni diagnostiku, v¢asny zachyt

rizikovych osob a naslednou verifikaci MH rizika s prislusnym dopadem
na volbu bezpecné anesteziologické a perioperacni péce. Zatimco
rozvinuta klinickd epizoda MH, resp. MH krize (dfive nejc¢astéjsi forma
MH) se da oznacit jako ,vzacné onemocnéni” s vyskytem ojedinélych
pfipadl rocné, nyni se ukazuje, ze redlné mnozstvi osob s potvrzenym
Civysoce pravdépodobnym MH rizikem je fadove vy3si. V Akademickém
centru pro maligni hypertermii Lékarské fakulty Masarykovy univerzity
(ACMH LF MU) ro¢né feSime desitky MH rizikovych osob — novych
hldseni & rodinnych pfislusnikd, konzultujeme stovky diagnostickych
¢i klinickych situaci u nasich klientd.

Aktivnivyhledavani MH rizika u pacientd podstupuiicich anesteziolo-
gickou pédi, stanoveni spravného MH diagnostického algoritmu a spravna
interpretace jeho vysledk( znamend pro rizikové pacienty neocenitelny
piinos. Pomérné jednoduchym opatfenim jako je vylouceni spoustécd
a pfiprava anesteziologického pracovisté Ize prakticky eliminovat moznost
Zivot ohrozujici komplikace béhem celkové anestezie a po ni.

Posledni zavazna doporuceni pro diagnostiku MH ve formé dia-
gnostického algoritmu byla publikovéna Evropskou skupinou pro MH
(EMHG) v BJA v 1. 2015 [3]. Od té doby doslo ve znalostech v oblasti
MH problematiky ke znacnému rozdifeni a progresu, ktery se logicky
promitd i do vysetifovacich postupd. Aktualné se MH stava komplexnf
multioborovou problematikou. Diagnostika vyzaduje Uzkou spolupraci
s klinickymi i molekuldrnimi genetiky, s neurology a nervosvalovymi
centry —zejména v oblasti tzv. MH-related myopatii, ale téZ spolupraci
s dalSimi obory, jejichZ pacienti podstupuji genetické vysetieni zahr-
nujici i MH kandidatni geny (pediatrie, kardiologie, oftalmologie atd).
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Diky tomuto zabéru vidime narUstajici pocty pacientd z vyslovenym
podezienim na MH riziko, které je tfeba potvrdit nebo vyloucit. Vznikd i
fada nejednoznacnych situaci, kdy posouzen( rizika a diagnosticky po-
stup je nutno fesit individuadlné na zékladé doporuceni panelu expertd
v rémdi specializovanych MH center — v CR je to ACMH LF MU Brno.

Tym odborniku ACMH LF MU vypracoval na zakladé platnych
diagnostickych doporuceni EMHG s pfihlédnutim k nejnovéjsim po-
znatkdim a doporucenim Spolecnosti lékarské genetiky (SLG) diagnos-
ticky algoritmus, ktery reflektuje strukturu zdravotnictvi a dostupnost
|ékarské péce v CR a slouzi jako aktualni platné doporucent praktického
postupu v rémci diagnostiky maligni hypertermie v CR. Zakladni schéma
a obecnou logiku diagnostického procesu ukazuje obr. 1.

Dokument s ndzvem Algoritmus diagnostiky malignf hypertermie
byl schvélen jako operativni doporuceni Narodniho institutu kvality
a excelence zdravotnictvi (NIKEZ), je dostupny na https:/nikez.mzcr.cz/

guideline/354-algoritmus-diagnostiky-maligni-hypertermie/.

Odborny text doporucent je uveden rovnéz v tomto ¢isle AIM [4].

Diskuze
Z publikovaného doporuceného postupu je ziejmé, Ze proces dia-
gnostiky MH je metodicky vcelku komplikovany, inter-individudlné
variabilnf a hlavné casové ndrocny. Mezi vyslovenim podezfeni na MH
a jejim definitivnim potvrzenim ¢i vylou¢enim mohou uplynout tydny
az meésice. Navic pfi probihajici diagnostice probanda se sou¢asné ocita
v riziku celd skupina jeho pokrevnich pfibuznych. Kazdy anesteziolog
se tedy v praxi bude setkdvat nejen s pacienty jasné pozitivnimi ¢i
negativnimi, ale i s pacienty MH rizikovymi, u nichz diagnostika dosud
nebyla provedena nebo dokoncena, a to z rliznych ddvodl (Cas, vék,
zdravotni stav, nespoluprace...).

Doporuceni pro bezpefnou anesteziologickou péci je jasné —
vichni MH rizikovi pacienti musi byt povaZovani za MH vnimavé neboli
MHS, a jako takovi dostavat pouze beztriggerovou anestezii s adekvatni

Obr. 1. Schéma pro diagnostiku maligni hypertermie v CR

’ Podezieni na MH

pfipravou pracovisté a dostupnou doporucenou zésobou dantrolenu
[5-10].

Problémem zlstéva, jak v bézném dennim provozu MH rizikové,
resp. dosud diagnosticky neuzaviené pacienty identifikovat. Vsichni
pacienti, kteff prosli edukaci v ACMH, jsou vybaveni informacemi a 1é-
kafskou zpravou s doporucenym postupem pro MH diagnostiku v jejich
konkrétnim pfipadé a doporu¢enim pro bezpecnou Iékafskou péci.
Samoziejmé zdkladem rozpozndni MH rizikovych pacientl v rdmci
predoperacni pripravy je u kazdého pacienta cilené zjistovat relevantni
MH rizikové faktory [11-15]. Ptdme se vzdy jmenovité na pfitomnost
maligni hypertermie v rodiné. Pacient si je mnohdy védom problému
MH v rodiné&, zpravu viak s sebou nema a ve spletité diagnostice MH se
neorientuje. V pfipadé jakychkoliv pochybnosti o pfitomnosti MH rizika
a stavu MH diagnostiky u konkrétni osoby konzultujte prosim ACMH.

Vsichni MH rizikovi pacienti, ktefi prosli edukaci v Akademickém
centru pro maligni hypertermii (ACMH), jsou — se svym informovanym
souhlasem - evidovani v Registru maligni hypertermie s oficidlnim
nadzvem DataMH. Tento registr je provozovén na platformé CLADE-
-IS® (Clinical Data Warehousing Information System), ktera byla vyvi-
nuta a je dale rozvijena v prostfedi smluvné vyzkumné organizace
(Contract Research Organization — CRO) s integrovanym systémem
fizenf kvality, zahrnujicim fizenfi bezpecnosti informaci dle normy ISO/
IEC 27001:2022, a rovnéz oborovymi certifikacemi EHDEN (European
Health Data & Evidence Network) a ECRIN (European Clinical Research
Infrastructure Network). Systém CLADEIS®, plvodné navrzeny pro
spravu dat v klinickém vyzkumu, byl pro potifeby MH registru roz-
sifen o specializované funkcionality, v¢etné moznosti vykreslovani
interaktivnich rodokmen(, zdznamu diagnostického postupu vcetné
doporuceni pro klinickou praxi, a podpory fizeni pfistupovych prav
podle roli. Bezpecnost dat je zajisténa prostfednictvim vicevrstvé
architektury a sifrované komunikace. Pfistup je umoznén vyhradné
opravnénym uzivatelm prostfednictvim zabezpeceného webového
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rozhrani s responzivnim designem, optimalizovanym pro réizné typy
zatizeni. Podrobny popis systému CLADE-IS® a jeho vyuziti v prostredi
zdravotnického vyzkumu je dostupny v publikaci [16].

ACMH disponuje tymem lékafl se schvalenym pfistupem do re-
gistru DataMH, s nimiZ je mozno v reZimu 24/7 konzultovat konkrétni
rizikové pacienty. Lze ovéfit MH status pacienta i rodiny, stav genetické
a IVCT diagnostiky k aktudInimu datu, anamnesticka, klinicka i labora-
torni rizika, ev. prodélané predchozi anestezie. V registru je prlibézné
zaznamenavan probihajici diagnosticky plan véetné medicinskych
doporucenfi vydanych pacientovi [17].

Dlouholetd existence Ceskoslovenska jako spole¢ného statu Cechd
a Slovakd, stejné jako velmi Uzkd provazanost obou narodd v soudobych
podminkach se logicky odrazi v zastoupeni smisenych ceskosloven-
skych rodin také mezi rodinami MH rizikovymi. V roce 2023 vzniklo
patronaci ACMH Centrum pro diagnostiku MH také na Slovensku:
http://www.ssaim.sk/maligna-hypertermia/, coz vyznamné usnad-

nuje piistup k MH celé slovenské populaci. Slovensti MH rizikovi pacienti

mohou absolvovat MH edukaci, poradenstvi, klinickou i molekularnf
genetiku v rdmci slovenského zdravotnického systému. Pokud je in-
dikovan IVCT, slovenské pojistovny hradi provedeni tohoto specializo-
vaného vysetien( v Brné. Registr DataMH, ktery splfiuje bezpecnostni
a legislativni kritéria mezindrodni databaze pro evidenci MH rizikovych
osob a rodin, se slovenskym MH centrem sdilime.

Co sizapamatovat

Rychly rozvoj a dostupnost sofistikovanych metod molekulérné genetic-
ké analyzy umoznuje preemptivné zachytit vice MH rizikovych pacientd
a umoznuje ¢asti z nich potvrdit vnimavost k maligni hypertermii
(MHS status) bez nutnosti absolvovat invazivni svalovy test. IVCT viak
zUstava pres veskery pokrok zlatym standardem v diagnostice malignf
hypertermie, u fady pacient( je zatim jedinou moznosti jejiho potvrzenf
nebo vyloucent. Pro stanoveni MHN musi byt proveden vzdy. Zasadnf
roli v diagnostickém procesu hraje registr DataMH. Ve potfebné najdete
na https:/mh.registry.cz/.
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