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I Najwazniejsze zagadnienia

1. Dystrofina razem z glikoproteinami zwigzanymi z dystrofing odpo-
wiadajg za stabilno$¢ sarkolemmy. Jej defekty sg odpowiedzialne
za dystrofie migsniowg Duchenne’a (DMD, Duchenne’s muscular
dystrophy) oraz dystrofie migsniowg Beckera (BMD, Becker’s
muscular dystrophy).

2. Chociaz u pacjentéw z DMD/BMD ryzyko mutaciji zwigzanej
z hipertermig ztosliwg (MH, malignant hyperthermia) jest porowny-
walne z populacjg 0ogdlng, czestos¢ anestezjologicznych epizodéw
MH okresla sie na 0,002 u pacjentéw z DMD oraz 0,00036
u pacjentow z BMD.

3. Sukeynylocholina jest przeciwwskazana u pacjentow z DMD/BMD
ze wzgledu na ryzyko rabdomiolizy i hiperkaliemii, bedgcych
wynikiem niestabilnosci btony sarkolemmy.

4. U pacjentéw z dystrofig miotoniczng (MD, myotonic dystrophy)
wigkszos¢ powikian zwigzana jest z uktadem oddechowym.
Ptucne powikiania MD sg wynikiem hipotonii, przewlekiej aspiracii
oraz oérodkowej i obwodowej hipowentylacji.

5. Chociaz pacjentéw z nieprawidtowosciami w kanale sodowym czesto
uwaza sie za podatnych na MH, nie ma u nich zwiekszonego ryzyka
MH.

6. MH jest zaburzeniem zwigzanym ze znieczuleniem, polegajacym na
zwigkszonym metabolizmie migéni szkieletowych. Jest schorzeniem
dziedzicznym i wystepuje u $win oraz ludzi.

7. Miegsnie szkieletowe stanowig ok. 40% masy ciafa, dlatego ich
zwiekszony metabolizm ma ogromny wptyw na metabolizm
calego ustroju.

8. Objawy MH, takie jak tachykardia, zwiekszone wydechowe stezenie
CO,, sztywnos¢ migéni oraz wzrost temperatury sg zwigzane
ze zwigkszonym metabolizmem.

Schorzenia nerwowo-mig$niowe, chociaz nieczgste w codziennej
praktyce anestezjologicznej, sa grupa choréb bedaca wyzwaniem
w opiece okotooperacyjnej oraz w intensywnej terapii.

W tym rozdziale opisane sa zaburzenia prawidtowego funkcjo-
nowania nerwow obwodowych, zlacza nerwowo-migéniowego
oraz mig$ni. Cho¢ choroby te wydaja si¢ rzadkie, liczba dotknig-
tych nimi pacjentdow corocznie wzrasta w zwiazku z lepsza opie-
ka medyczna, dluzszym czasem przezycia oraz prawdopodobnie in-
nymi, jeszcze niezidentyfikowanymi czynnikami. Zasadniczo
zaburzenia nerwowo-mig$niowe moga znaczaco wptywac na prze-
bieg znieczulenia, a wszyscy dotknigci nimi pacjenci wymagaja
specjalnej uwagi w trakcie postgpowania anestezjologicznego.

9. W przypadku braku narazenia na czynniki wyzwalajace nieprawidfowa
czynnos¢ receptora rianodyny w miesniach szkieletowych w MH
powoduje zaburzenia kontroli stezenia jondw wapnia w komorkach.

10. Po ekspozycji na czynniki wyzwalajgce lub stres cieplny dochodzi
do utraty kontroli nad wewnatrzkomoérkowym stezeniem wapnia
i znacznej stymulacji metabolicznej w komérce, aby dostarczy¢
dodatkowy trifosforan adenozyny do pomp wapniowych, ktére trans-
portujg jony wapnia z powrotem do ich rezerwuardw (np. retikulum
sarkoplazmatycznego, mitochondrium, ptynu pozakomaorkowego).

11. Dantrolen znacznie obniza stezenie mioplazmatycznego Ca®* i tym
samym przywraca prawidfowy metabolizm, odwracajgc objawy
stymulacji metaboliczne;j.

12. MH jest zaburzeniem dziedzicznym; jedna mutacja odpowiada
za $winska MH, podczas gdy ponad 130 mutacji odpowiada
za ludzkg MH.

13. Ocena pacjentéw podatnych na MH obejmuje ocene skurczu
preparatu z biopsji miesnia szkieletowego z halotanem oraz kofeing,
jak rowniez oceng DNA celem identyfikacji mutacji. Do oceny
Swinskiej MH konieczne jest tylko badanie DNA.

14. Przyszie cele badan nad MH obejmujg zaawansowane analizy
genetyczne potnocnoamerykanskich i europejskich programow
badawczych oraz zwigkszone finansowanie badan genetycznych,
identyfikacje sposobu dziatania dantrolenu, rozpoznanie natych-
miastowe] przyczyny wyzwalania MH oraz rozwdj efektywnych,
nieinwazyjnych testow w przypadku podejrzenia MH.

W tej dziedzinie nadal rozwijane sg $rodki inwazyjnej i nieinwa-
zyjnej diagnostyki, szczegdlnie z zakresu genetyki. Rozdziat ten
opisuje takze hipertermig ztosliwa (MH). Ten piorunujaco przebie-
gajacy zespot jest wywolywany przez podanie wyzwalajacych
srodkow anestetycznych, takich jak anestetyki wziewne lub depo-
laryzujace leki zwiotczajace mig$nie. MH byta i nadal jest zagra-
zajacym zyciu powiklaniem znieczulenia, jesli nie jest rozpozna-
na natychmiast, a leczenie nie jest rozpoczgte odpowiednio szybko.
W przeciwienstwie do innych zaburzen opisanych w tym rozdzia-
le, MH nie ma zadnych charakterystycznych cech fenotypowych
przed ekspozycja na srodek wyzwalajacy i jest prawdziwym przy-
ktadem interakcji genow i srodowiska.
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