106 | PUVODNI PRACE / ORIGINAL PAPER

20 let diagnostiky maligni hypertermie v Ceské a Slovenské republice

Schéma 2. Diagram souboru slovenskych probandt hldsenych pro suspektni riziko maligni hypertermie (MH)
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IVCT = in vitro kontrakéni test; MHS = MH suspectible = vnimavy; MHN = MH negativni

pracovist Lékarské fakulty Masarykovy univerzity (LF MU) ve dvou fakult-
nich nemocnicich: Klinika détské anesteziologie a resuscitace (KDAR) FN
Brno a LF MU, Anesteziologicko-resuscita¢nf klinika (ARK) FNUSA a LF
MU, Ustav lékaFské genetiky a genomiky FN Brno a LF MU a Centrum
molekuldrni biologie a genetiky, Interni hematologickd a onkologicka
klinika FN Brno a LF MU. V3echny ¢3sti spolupracuji, provozujf a zajistujf
komplexni diagnostiku MH jiz od roku 2002.

Souhlas etické komise: Studie byla v ramci AZV projektu NU21-06-
00363 ,Prohloubeni poznatkl o etiopatogenezi malignf hypertermie
(MH) a zefektivnénfi diagnostického algoritmu MH pro ¢eskou popu-
laci” schvalena Etickou komisi Fakultni nemocnice Brno, Jihlavska 20,
62500, Brno, Ceska republika (¢islo schvéleni: 20-240620/EK; pred-
seda: PharmDr. Sarka Kozadkovd; datum schvéleni: 24. ¢ervna 2020).
Vsichni pacienti poskytli pisemny informovany souhlas s pouzitim
svych klinickych a laboratornich dat pro dal3f diagnostiku a vyzkum
souvisejici s MH vcetné publikace.

Vysledky

V evidenci bylo do konce prosince 2022 v souvislosti s rizikem
maligni hypertermie (MH) celkem 303 hldseni, 283 ceskych (CZ) a 20
slovenskych (SK) probandt. Diagnostika MH byla zahajena celkem u 239
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proband, dokoncena byla u 170 probandd (Schéma 1 a 2). V daném
obdobi bylo provedeno celkem 236 IVCT testd, 129 negativnich a 107
pozitivnich. V ¢eské populaci (Schéma 1) je evidovano 78 (51 %) MH
negativnich (MHN) rodin, u 75 (49 %) rodin byla naopak MH potvrzena
(MHS). Ve slovenské populaci (Schéma 2) je evidovano celkem 9 (53 %) MHN
rodin a 8 (47 %) MHS rodin. Ze viech 83 MHS rodin bylo diagnostikovano
223 MHS osob, vice nez polovina z nich (114) pouze na zékladé genetic-
kého nélezu. Diagnostickéd patogenni varianta v genu RYRT dle seznamu
EMHG byla nalezena u 37 (45 %) MHS rodin, u 12 z nich byla celd pozitivnf
diagnostika provedena pouze molekuldmé geneticky, bez nutnosti provést
IVCT. V nasi Ceské a slovenské populaci bylo nalezeno celkem 15 rliznych
diagnostickych variant vgenu RYRT (Tab. 1). Diagnostické varianty v genech
CACNATS a STAC3 v nasi populaci nalezeny nebyly.

Pfi podrobnéjsi analyze probandd s uzavienou MH diagnosti-
kou, tj. jasnym MH statusem (Tab. 2), bylo zjisténo, Ze ve skupiné
MHS probandl bylo vice muzl a déti do 18 let véetné. MHS rodiny
mély v databazi vice rodinnych pribuznych. Nej¢astéjsim divodem
hlaseni byly v ¢eské populaci komplikace pfi anestezii (52 %), pozi-
tivni osobnianamnéza (18 %) a pozitivni rodinnd anamnéza (11 %).
Ve slovenské populaci byli probandi hldseni majoritné na zékladé
komplikaci pfi anestezii (88 %).
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