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Obr. 3. Panelovd diskuze o diagnostice MH v praxi
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EMHG, naznacila dllezitost hledani dalSich patogennich variant i ve
zcela jinych genech, nez byly dosud studovany. Je potencialné potfebné
vzit v Uvahu i moznost existence protektivnich variant nebo ,s¢itaciho”
efektu vice rizikovych variant a posoudit moznou ,nachylnost” k MH
fenotypu jako celku. Po védeckych prezentacich program pokracoval
tematicky komentovanou prohlidkou Mendelova muzea a slavnostni
veceli v Mendelové skleniku.

Poslednf den kongresu zacal sekcfi klinickych pfednasek z celého
svéta. Tym vedeny Helgou da Silvou (Sao Paulo, Brazilie) prednesl dvé
prednasky vénované jejich skupiné pacientd s MH. Dorothea Hall (Los
Angeles, USA) popsala pro nds nepredstavitelné problémy, se kterymi
se USA potykaji v ramci MH diagnostiky. Zejména testovani a sledovani
pacientd, jejichz naklady nejsou hrazeny pojistovnou, je komplikované.
Dalsi blok pfedndsek vénovany predevsim laboratornimu vyzkumu
zahdjil Thomas Joseph (Philadelphia, USA) velmi zajimavou prednaskou
0 vazebnych mistech propofolu na receptoru RYR1 a jeho pravdépo-
dobném inhibi¢nim Ucinku. Jeho pfednaska byla ocenéna jako nejlepsi
vyzkumna prednaska setkdni EMHG. MozZnou novou patogenni variantu
v CACNAIS predstavil Yuko Noda (Hirosima, Japonsko) s velmi zajimavou
fyziologickou analyzou myotubuld ziskanych od pacienta s MH. Védecka
skupina z University of Leeds (Leeds, UK) popsala nové funkéni vysledky
genetickych variant v CACNATS, a také prezentovala nové vysledky na
zvitecich modelech s variantou v genu STAC3. Diky témto vysledkdm
bude snad v budoucnu mozné |épe porozumét patofyziologii nékte-
rych myopatii a MH. Jako druhy cestny host kongresu ndas profesor
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Robert Dirksen z University of Rochester Medical Center (New York, USA)
poctil pfednaskou vénovanou vlivu zvysené okolni teploty a vihkosti

na nachylnost k MH. Velmi poutavé popsal pokusy na potkanech a své
vysledky, kde se zd3, Ze okolni prostiedi opravdu mize hrat vyznamnou
roli. PfestoZe je pro aplikaci v humdanni mediciné nutny daldi vyzkum,
podle nasledné diskuze a nékolika prezentovanych kazuistik se tato
teorie jevila jako relevantni. Velmi zajimava byla i pfednaska Benedikta
Lothera (Wirzburg, Némecko) vénované elastografii (méfenf svalové
ztuhlosti) u pacientd s MH. PfestoZe tato metoda neni povazovéna
za diagnostickou, stale mdze poskytnout slibné data. Tato prednaska
byla ocenéna jako nejlepsi klinickd pfednédska setkdnf EMHG.

Posledni ¢ast byla vénovadna multicentrickému vyzkumu mini
invazivni diagnostiky MH. Helena Kim (Viden, Rakousko) vysvét-
lila mozné vyuziti metabolomu a pfedstavila pilotni data vycha-
zejici z experimentu na homozygotnim zvifecim modelu prasete
s patogenni variantou v RYR1. Je pfed nami jesté dlouha cesta, nic-
méné jakakoli moznost, kterd by sniZila invazivitu diagnostiky MH je
dlouhodobym cilem EMHG a tyto vysledky zni do budoucna slibné.
Zavrsenim celého kongresu byla panelové ,case-based” diskuze,
kterou na zavér zorganizovali EMHG Young Members pod taktovkou
Martiny Klincové. Jejim poselstvim by mohl byt zavér, ze medicina
neni jen ¢ernobila a jen hledani odpovédi na nékdy nesnadné otazky
nds mUze posunout vpred.

Pristi rok jsme vsichni zvani do Kapského Mésta v Jihoafrické
republice ve dnech 23.-25. dubna 2025. Budeme pfi tom...
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