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20 let diagnostiky maligni hypertermie v Ceské a Slovenské republice

Schéma 3. Statistika provedenych In vitro kontrakcnich testd (IVCT)
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Osa x = Cas v letech, osa y = pocet provedenych testd v absolutnich cislech
MHS = MH suspectible = vnimavy; MHN = MH negativni

v poslednich letech jednak klesal celkovy pocet provedenych testl
(z&asti i kvali nucené pauze v diagnostice v ¢asech pandemie), jednak
narlstal pocet negativnich testd. Souvisi to samozfejmé s rozvojem
molekuldrné genetické diagnostiky. U vice nez poloviny viech
MHS osob byla diagnostika uzaviena pouze na zakladé pozitivniho
genetického ndlezu. | kdyz je IVCT stéle Castéji potfeba spise na po-
tvrzeni negativni diagndzy, jeho piinos zdstava nesporny predevsim
u geneticky neinformativnich rodin.

Z demografické ¢asti nasich dat (Tab. 2) Ize usuzovat, ze dia-
gndza MH byla ¢astéjsi u mladsich muzd a déti. Toto odpovidd jiz
publikovanym datlim [31-33], dGvod ale nenfjasny. Vedle diagnos-
tiky probanda je stéZejnf poucenf o riziku MH u viech pokrevnich
pribuznych. Pfi feseni novych hlaseni tvofi komunikace s rodinou
a vysetfovani pokrevné pfibuznych, v€etné doplhovani diagnostiky
u nové narozenych détf, nejvétsi dil nasi prace. Nejpocetnéjsi MHS
rodina ma u nds registrovdno 61 pfibuznych.

Za dobu cinnosti centra byly nej¢astéjsim ddvodem hldseni
komplikace pfi anestezii. Lehce pfekvapivé se mize zdat, Zze z celkem

1 hlaseni suspektni MH perioperac¢ni epizody, byla u celkem 53
probandl (48 %) MH vyloucena. Ve skute¢nosti to ale odpovida faktu,
Ze priznaky MH jsou ¢asto nespecifické a zalezi i na délce anestezie
a typu podanych anestetik [1]. Koreluje to se vseobecnym trendem
ménici se povahy MH v dobé moderni anestezie, monitorace a kva-
litnéjsi presymptomatické diagnostiky [8, 34]. Vieobecné u nédsive
svéte, kromé hlaseni méné specifickych epizod, pfibyva i hlaseni
bez vztahu k anestezii, rhabdomyolyz, idiopatickych hyperCKemii,
rlznych myopatif, vzacnych syndromd nebo podezieni na né [34].
V neposledni fadé, diky rozvoji a snadné dostupnosti genetické
diagnostiky, pribyva hlaseni pacientd s nahodnymi vedlejsimi nale-
zy v genech kauzalné spojenymi s MH. Tyto ndhodné nalezy, ¢asto
téz detekované jako vedlejsi ndlezy pfi vysetfovani primarné s MH
nesouvisejicich diagndz, nebyva bohuzel snadné interpretovat. Pro
bezpecnost pacienta i jeho rodiny je vzdy lepsi suspektni MH epizodu
|é¢it a ndsledné zahajit diagnostiku MH nez epizodu podcenit. A ana-
logicky, lepsi a bezpecnéjsi je v pfipadé odivodnéného podezient,
pfistupovat k pacientovi a jeho pokrevné pfibuznym jako k MH riziko-
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vym, vyhnout se poddnf spoustécl a zahajit diagnostiku MH, nez je
vystavit zbyte¢nému riziku.

MH diagnostika byla dokoncena pfiblizné u poloviny ¢eskych hla-
senf (Schéma 1). U 61 pfipad’ MH diagnostika nebyla viibec zahdjena.
Tento pocet se mUze opét jevit jako prekvapivy, ale opét odpovida
skutec¢nosti, Ze pfiznaky MH jsou ¢asto nespecifické. U vétsiny z téchto
hldseniz dodané dokumentace jasné vyplynulo, Ze podezreld epizoda
s MH nesouvisela. Nejc¢astéji se jednalo o vzestup teploty v pribé-
hu anestezie nebo pooperacné u prokazatelné septickych pacientd,
prolongované buzeni u pacientd s nasledné potvrzenym deficitem
plazmatické cholinesterdzy nebo u syndromd, které prokazatelné
s MH nesouvisi. Ve zbytku pfipadl nebyla diagnostika MH zahajena
z dlvodu nedostatku informaci. Nékdy se stane, Ze pacienta na nas
odkéze anesteziolog, intenzivista, osetfujici neurolog ¢&i prakticky Ié-
kaf, ale predéni informaci je nekompletni, a pokud se pacient aktivné
neozve, neni odkud daldi informace ziskat. Pfiblizné u tfetiny ceskych
proband, u kterych diagnostika MH zahajena byla, nebyla dosud uza-
viena. V' 75 % pfipadd se jedna o pacienty bez patogenni diagnostické
varianty, kterym schazf vysledek svalového In vitro kontrakéniho testu
(IVCT). | pfes nemoznost provadét IVCT v ¢asech pandemie covidu-19
byla majoritnim ddvodem non-compliance ze strany pacient(, obava
z ¢asovych a ekonomickych ztrat a velké invazivity testu. Specifickou
skupinu tvofilo 12 probandl s myopatii a nediagnostickou variantou
v kandidatnich genech. V téchto pfipadech je rozhodnuti, zda v terénu
¢asto vyrazného svalového poskozenf doporucovat excizi svalu pro IVCT,
velice svizelné. Riziko MH a nutna opatfeni v ramci celkové anestezie
vyplyvajici z vlastni myopatie se navic ¢asto prekryvaji.

Ve slovenské skupiné pacientd byla situace vyrazné odlisna, pre-
devsim v nizkém celkovém poctu hlaseni — pouze 20 hldseni za 20 let
(Schéma 2). Vzhledem k pfiblizné polovi¢nimu poctu obyvatel na
Slovensku a predpokladané stejné incidenci ve srovnani s CR Ize viak
ocekdvat mnohem vyssi pocty pfipadd MH. Davody nezahajeni MH
diagnostiky byly obdobné jako u ¢eské populace. U viech pacientd,
u kterych byla MH diagnostika zahajena, byla i dokoncena. Z toho
jasné vyplyva, Ze inicidlni povédomi nebo ochota hlasit slovenské
MH epizody a rizikové pacienty je sice nizkd, pokud se vsak lékafi ¢i
pacienti k diagnostice rozhodli, byli motivovani absolvovat cely dia-
gnosticky algoritmus. Na navazani blizsi spoluprace se Slovenskem
a vétsi popularizaci problematiky MH v odborné slovenské komunité
nyni usilovné pracujeme.

Limitaci této studie jsou ménici se doporuc¢ené diagnostické po-
stupy v pribéhu dvou dekad, a hlavné mozné zkresleni incidence MH
dané omezenym nebo nedostatecnym hldsenim. Neexistuje totiz zddna
ohlasovaci povinnost, hldseni MH epizod nebo rizikovych pacientl je
tak zcela na dobrovolné bazi.

Zavér

Za 20 let systematické prace je evidovan v nasi ceské a slovenské popu-
laci unikatni soubor celkem 87 MHN rodin a 83 MHS rodin. | pFes rutinni
MHS rodin nema potvrzen geneticky podklad MH a mdze profitovat
z védeckého pokroku a dalstho vyzkumu.
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