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HistorickýHistorický ppřřehledehled
•• 60. l60. lééta ta -- MH jako nosologickMH jako nosologickáá jednotka, mortalita 80%jednotka, mortalita 80%
•• 70. l70. lééta ta -- prvnprvníí uužžititíí DantrolenuDantrolenu, , 
•• 80. l80. lééta ta -- zaveden zaveden DantrolenDantrolen to bto běžěžnnéé praxe terapie      praxe terapie      
•• -- pokles mortality  na 10%pokles mortality  na 10%
•• -- 80. l80. lééta specializovanta specializovanáá diagnostickdiagnostickáá pracovipracoviššttěě MH     MH     
•• EMHG, MHAUSEMHG, MHAUS
•• 1984     1984     -- A A protocolprotocol for for thethe investigationinvestigation ofof malignantmalignant

hyperthermiahyperthermia (MH) (MH) susceptibilitysusceptibility
•• 9O. l9O. lééta ta -- erudice lerudice léékakařůřů, nov, nováá relaxanciarelaxancia, , kapnometriekapnometrie.  .  

-- pokles mortality na 0,2 pokles mortality na 0,2 –– 2%2%
-- momožžnosti diagnostiky MH v nosti diagnostiky MH v ČČRR

•• 2001     2001     -- GiudelinesGiudelines for for molecularmolecular geneticgenetic detectiondetection ofof
•• susceptibilitysusceptibility to MHto MH
•• 2003     2003     -- NCDMH NCDMH ČČRR



NCDMH NCDMH ČČRR

•• DiagnostickDiagnostickáá laboratolaboratořř pro IVKT, ARK pro IVKT, ARK 
FN u sv.Anny v BrnFN u sv.Anny v Brněě –– MUDr. Ivana MUDr. Ivana 
SchrSchrööderovderováá –– hlhlášášeneníí pro dosppro dospěělléé
pacienty, diagnostickpacienty, diagnostickáá laboratolaboratořř pro pro 
IVKT, IVKT, 

•• KDAR FN BrnoKDAR FN Brno –– MUDr. Dagmar MUDr. Dagmar 
ŠŠteptepáánkovnkováá –– hlhlášášeneníí dděětských tských 
pacientpacientůů, odb, odběěr biologickr biologickéého materiho materiáálu lu 
a hospitalizace da hospitalizace děětských pacienttských pacientůů

•• OLG FN BrnoOLG FN Brno –– MUDr. Iveta ValMUDr. Iveta Valášáškovkováá, , 
genetickgenetickáá diagnostikadiagnostika



MH v MH v ČČR existujeR existuje

•• RegistrovRegistrovááno 101 rodin (96 no 101 rodin (96 ČČR, 5 R, 5 
SK) SK) –– 223 osob223 osob

•• 138 pro138 proššlo IVKTlo IVKT
•• 85 prim85 primáárnrněě genetickgenetickáá diagnostikadiagnostika



HlHlášášeneníí do NCDMHdo NCDMH
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Indikace hlIndikace hlášášeneníí do NCDMH do NCDMH 
(IVKT)(IVKT)

44Reakce na Reakce na ččernou ernou 
kkáávuvu

55MyopatieMyopatie (CCD)(CCD)

1111ÚÚmrtmrtíí na MH v na MH v 
rodinrodiněě

4545MH v rodinMH v rodiněě

6868SuspektnSuspektníí MH v MH v 
osobnosobníí anamnanamnéézeze



MH diagnostikaMH diagnostika



IVKTIVKT

•• GuidelinesGuidelines EMHG EMHG –– A A protocolprotocol for for thethe
investigationinvestigation ofof malignantmalignant hyperthermiahyperthermia susceptibilitysusceptibility

•• InvazivnInvazivníí –– operaoperaččnníí odbodběěr svalovr svalovéé
tktkáánněě, limitace 30kg t.h., limitace 30kg t.h.

•• VitVitáálnlníí sval sval 
•• StoupajStoupajííccíí koncentrace koncentrace halotanuhalotanu a a 

kofeinukofeinu
•• VyhodnocenVyhodnoceníí –– diagndiagnóóza MHN, MHS, za MHN, MHS, 

MHE (MHE (MHEhMHEh, , MHEcMHEc))





IVKTIVKT
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GenetickGenetickáá diagnostikadiagnostika

•• GuidelinesGuidelines EMHG EMHG –– GuidelinesGuidelines for for 

molecularmolecular geneticgenetic detectiondetection ofof susceptibilitysusceptibility to to 

malignantmalignant hypertherthrmiahypertherthrmia

•• Krev + zmrazenKrev + zmrazenáá svalovsvalováá tktkááňň
•• Izolace RNA, DNAIzolace RNA, DNA
•• MutaMutaččnníí analýza RYR1 genuanalýza RYR1 genu
•• CCíílenlenáá analýza zamanalýza zaměřěřenenáá na na 

detekci MH kauzdetekci MH kauzáálnlníích mutacch mutacíí



Výsledky I.Výsledky I.

MHN 51 MHS 50

K 7. 9. 2009  prošlo (prochází) MH diagnostikou

101 rodin ( 96 českých , 5 slovenských)



Výsledky II.Výsledky II.
101 rodin

50 (49,5%)

MHS

molekulární analýza RYR1: 46 rodin

4  rodiny
neuzavřeny 

46 rodin
dokončeno 



Výsledky II.Výsledky II.
91 rodin

50 (55%)

MHS

molekulární analýza RYR1 46 rodin

nová ? non mt

kauzální mt

25 (54%)

18 (39%)



Výsledky IIIVýsledky III

MHS
MHEh
MHEc
MHN
mt -
mt +

V rámci 101 rodin dosud diagnostikováno 223 osob

-138 osob podstoupilo IVCT

- 85 osob s primárně genetickou dg.

68
(29%)45

(21%)
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(7%)

7
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(18%)
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DantrolenDantrolen =20mg such=20mg suchéé
substance + 60ml substance + 60ml aquaaqua pro pro 

injinj..



DantrolenDantrolen IIII

•• PPůůsobsobíí na RYR1 SPR na RYR1 SPR –– inhibuje inhibuje 
uvoluvolňňovováánníí Ca Ca 2+ 2+ ==>> snisnižžuje uje 
nitrobunnitrobuněčěčnou koncentraci kalcianou koncentraci kalcia

•• MyorelaxaMyorelaxaččnníí úúččinky, periferninky, periferníí dechovdechováá
deprese deprese –– nutnost UPVnutnost UPV

•• NegativnNegativněě inotropninotropníí úúččinkyinky
•• 20mg substance obsahuje 3g 20mg substance obsahuje 3g manitolumanitolu
•• pHpH 9,5 9,5 –– flebitidaflebitida, pod, podáávat vat 

velkoluminvelkolumináálnlníí kanyloukanylou



DantrolenDantrolen -- ddáávka10mg/kg vka10mg/kg 

•• 2,5mg/kg jako 2,5mg/kg jako bolusbolus (70kg = (70kg = 
175mg = cca 8 lahvi175mg = cca 8 lahvičček) do max. ek) do max. 
60 minut60 minut

•• Navazuje 525mg = cca 26 Navazuje 525mg = cca 26 
lahvilahvičček jako infek jako infůůze na 24 hodinze na 24 hodin

•• PersonPersonáálnlníí a a ččasovasováá nnáároroččnost!!!nost!!!



DantrolenDantrolen III.III.

•• PreventivnPreventivníí podpodáánníí nenneníí indikovindikováánono
•• Indikace pIndikace přři klinických projevech MH co i klinických projevech MH co 

nejdnejdřřííve (max. do 60min.)ve (max. do 60min.)
•• Dostupnost Dostupnost –– je registrovje registrováán Sn SÚÚKL (ATC KL (ATC 

M03CA01),M03CA01),
•• MimoMimořřáádný dovoz, po objedndný dovoz, po objednáánníí 14dn14dníí

–– 1 m1 měěssíícc
•• Cena kolCena kolííssáá I/2009 38.924 KI/2009 38.924 Kčč

IX/2009 56.177 KIX/2009 56.177 Kčč



Jak vykJak vykáázat podzat podáánníí
dantrolenudantrolenu pojipojiššťťovnovněě

•• VVžždy je tdy je třřeba individueba individuáálnlníí jednjednáánníí s s 
pojipojiššťťovnou pro daný klinický povnou pro daný klinický přříípadpad

•• Je tJe třřeba vyeba vyžžáádat si zpdat si zpěětntněě schvschváálenleníí
reviznrevizníím lm léékakařřem pem přřííslusluššnnéé pojipojiššťťovny ovny 
(nejl(nejléépe ppe přředbedběžěžnněě telefonicky)telefonicky)

•• K pK píísemnsemnéé žžáádance s kdance s kóódem 6666660, dem 6666660, 
je tje třřeba peba přřiloiložžit fakturu a schvit fakturu a schváálenleníí
SSÚÚKLKL

•• ÚÚhrada nad rhrada nad ráámec paumec paušášálulu



ZZáávvěěryry

•• MH diagnostika je v MH diagnostika je v ČČR rutinnR rutinníí praxpraxíí
•• NCDMH poskytne roNCDMH poskytne roččnněě 2020--30 konzili30 konziliíí

na tna tééma MHma MH
•• PePeččlivliváá indikace MH diagnostiky je indikace MH diagnostiky je 

ppřřííččinou vysokinou vysokéého podho podíílu pozitivnlu pozitivníích ch 
diagndiagnóózz

•• VzrVzrůůststáá význam a podvýznam a podííl genetickl genetickéé
diagnostikydiagnostiky



ZZáávvěěry IIry II

•• Snaha o nahrazenSnaha o nahrazeníí IVKT mIVKT méénněě invazivninvazivníí
diagnostickou metodou diagnostickou metodou –– minimminimáálnlněě
invazivninvazivníí metabolický test metabolický test 
((mikrodialýzamikrodialýza, , spektrofotometriespektrofotometrie))

•• DantrolenDantrolen –– vývoj novvývoj novéé substance s substance s 
leplepšíšími farmakologickými vlastnostmimi farmakologickými vlastnostmi

•• AzumolenAzumolen –– pokusy na zvpokusy na zvíířřatechatech



Kontakty a informaceKontakty a informace

www.www.mhinfomhinfo..czcz

Konzilia:Konzilia:
MUDr. Ivana MUDr. Ivana SchrSchrööderovderováá, tel.: 543 182 553, tel.: 543 182 553
MUDr. Dagmar MUDr. Dagmar ŠŠttěěppáánkovnkováá, tel.: 532 234 489  d, tel.: 532 234 489  děětiti

HlHlášášeneníí MH suspektnMH suspektníích epizod:ch epizod: formulformuláářře www.e www.mhinfomhinfo..czcz

MH MH HotlineHotline: 543 182 580: 543 182 580




