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Podklad onemocnéni

» Hereditarni subklinickd myopatie se zvysenou excitabilitou RyR1 na
sarkoplazmatickéem retikulu

» Mutace genu pro RyR1 receptor

» Kofein, inhalacni anestetika a depolarizujici myorelaxancia zvysuji afinitu
RyR1 pro vapnik — zvysend aktivita RyR1

» Defekt ovliviuje vratkovani RyR1 rec. — circulus vitiosus




Klinické projevy onemocnéni

Pfi celkové anestezii
Nekontrolovatelné svalové kontrakce
Zvysend teplota

Tachypnoe

Tachykardie

Hyperkalémie

Cyandza
Hypermetabolickd reakce organismu (vzestup CO2, laktdtu — aciddzal)
Riziko rhabdomyolyzy

Variabilni projevy — bézny pribéh anestezie az fatdini komplikace
(multiorgdnoveé selhdni)




Deédicnost maligni hypertermie

» Autosomadlné dominantni
= Monogenni
» Defekt na 199(13.1)

» 30+ zndmych mutaci genu

» RUznd penetrace mutovaného genu
» Prevalence 1 :2000

» |ncidence 1 : 100000 z podanych celkovych anestezii




Moznosti diagnostiky

» Na zdakladé OA nebo RA
» Pri nevysvétlitelnych komplikacich CA
®» / biopsie m. quadriceps femoris

» Kontrakeéni kofeinovy-halotanovy test
» Genetické vysetreni

» (Geneticka konzultace

= DNA diagnostika

= RNA diagnostika



Moznosti IeCby

» Danfrolen (anesteziologické protokoly)
» Specifické vedeni anestezie

» Circulus vitiosus nelze farmakologicky ovlivnit
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