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Informovany souhlas s pouc¢enim o vzacném onemocnéni

SYNDROM MALIGNi HYPERTERMIE (MH),

7

dalsim sledovanim a péci na specializovaném pracovisti

JMENO a PrIMENT PACIENTA: .ottt st st s e ns R e

ZAKONNY ZASTUDCE ..ottt ettt et e e eeste st ste e es e e s st ae st asesae st seeesessastesseb et are et ase et st ste e s beseesase et assabe abeste st esensastesansensersans

Telefonni KONtaKt (CISI0 / 0SOD@) ....cvciuciieieiieeieiet ettt sttt et st bbbt sea bt st et saeses s s sabesstesebeas ebs bt et nntsassnntens

Vyska pacienta......cccccvevevineneineecesiene e Vaha pacienta......coceeeivevevnvrccennns POjiSTOVNA.....ce et e

J3, pacient, u néhoz vzniklo podezieni na vySe uvedené vzacné onemocnéni, resp. zakonny zastupce pacienta,
na zdkladé tohoto pouceni prohlasuiji, Ze souhlasim:

- s poucenim o povaze dédicného vzacného onemocnéni, typu dédicnosti, klinickych projevech a rizicich

- s tim, aby |ékar specializovaného pracovisté pro dané onemocnéni mél pfistup k mym genetickym nalezlim
a mohl mi tak poskytnout komplexni informaci véetné navrhu dalsiho diagnostického postupu v rodiné

- se zanesenim poskytnutych Udajl do registru pacientu s rizikem maligni hypertermie pro vyhradné medicinské
a védecké ucely

- s anonymnim uchovanim a zpracovanim dat pro vyzkumné ucely

Jsem srozumén(a) s tim, Ze:

Meél(a) jsem moznost klast |ékati doplnujici dotazy a pokud tomu tak bylo, veskeré mé dotazy byly zodpovézeny
a odpovédim jsem rozumél(a).

podpis lékare podpis a jméno pacienta (zdkonného zastupce ditéte)

vztah k ditéti
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Prectéte si pozorné nasledujici text:
Pokud byste plné nerozumél(a) vysvétleni nize, nebo potrebujete dopliujici informace, nevahejte se zeptat
Iékare(ky).

Maligni hypertermie (MH) je Zivot ohroZujici reakce na néktera bézné uzivana anestetika (tzv. spoustéce MH =
suxamethonium a volatilni anestetika). Projevuje se svalovou ztuhlosti a hypermetabolismem na podkladé
poruchy zpétného vstiebavani vapniku ve svalovych burkach. Dle soucasného stavu poznani jsou s MH spojeny
tfi geny, které se v ramci diagnostiky vysetfuji. Konkrétné se jedna o geny — RYR1, CACNA1S, STAC3. Ptiblizné
40 % pacientl s MH zatim vSak nema zjisténu Zadnou kauzalni genetickou zménu. Jednoznac¢né vyloucit nebo
potvrdit MH u pacient( s nejasnym genetickym vysetfenim muze pouze svalovy in vitro kontrakéni test (IVCT).
V béiném Zivoté se dispozice k MH mimo celkovou anestezii zpravidla neprojevuje, mize vSak mit podobu
néjaké formy svalové slabosti ¢i opakovanych otokd a bolesti sval(, pfipadné prehrati po fyzickém vykonu.

Prosim zodpovézte (zaskrtnutim spravné odpovédi) nasledujici otazky, tykajici se klinickych pfiznaka a
rizikovych faktord pro MH, které jsou dtileZité pro diagnosticky proces:
Otdzky jsou pomérné odborné (specifické pro MH), proto je optimdlni vyplfiovat dotaznik ve spoluprdci s lékarem

1. Vyskytly se u Vas / Vaseho ditéte zavainé komplikace v souvislosti s celkovou anestezii?
o ANO o NE
Pokud ano, zaskrtnete jaké (je mozné zaskrtnout vice odpovédi):
O tachykardie nebo arytmie
0 hyperkapnie
O zvySena teplota aZz horecka
o celkova ztuhlost svall (rigidita)
O spasmus Zvykacich sval( (trismus) po aplikaci suxamethonia
O kfece
O Sokovy stav s rozvojem diseminované koagulopatie (DIC), pfipadné multiorganovym selhanim
o otoky a bolesti svall, vzestup svalovych enzymu, tmava moc (myoglobinurie) i nékolik dni po anestezii
2. Vyskytly se u Vas / Vaseho ditéte projevy souvisejici s MH mimo celkovou anestezii?
o ANO o NE
Pokud ano, zaskrtnete jaké (je mozné zaskrtnout vice odpovédi):
0 abnormalni svalové bolesti, zdureni, otoky svall pfi nebo po fyzické zatézi
O exertional heat stroke syndrom (EHS)
o trnuti Celisti po kofeinu (¢erna kava, kofola, ...)

Pozn.: historicky uvddeéno jako rizikovy faktor, Fada pracovist jej za specificky priznak MH nepovaZuje.
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3. Bylo u Vas / Vaseho ditéte diagnostikovano klidové zvyseni svalovych enzyma?

o ANO o NE

Pokud ano, uvedte nejvyssi zjisténé hodnoty:

0 CK - maximalni hodnota ........ccccvveveveneiecnecie s

0 AST- maximalni hodnNota ......cccveevevcevncrinccereee,

O ALT- maximalni hodnota ........ccceceevevvineneinccene e,

0O LDH- maximalni hodnota.......cccccocevvvvverceneiniineneenns

0 Myoglobin v séru- maximalni hodnota .......ccccoeeceeeciennnne
4. Bylo u Vas / Vaseho ditéte vysloveno podezieni na nervosvalové onemocnéni (NMD)?

o ANO o NE
5. V pfripadé podezieni na nervosvalové onemocnéni popiste prosim klinické ptiznaky, projevy, diagnézu
(POKUA J& STANOVENA): ..vitiieeecee ettt ettt eeteste st st e e e e s et e et et e s etesteste st st esesbastesaet et et ansabe st steseessasenseabessesaesarneans
6. Je Vam znamo, Ze ve Vasi rodiné (sourozenci, rodi¢e, prarodice a jejich sourozenci) nékdo mél/ ma:

O diagnostikovany syndrom maligni hypertermie ¢i podezieni na néj

Pokud ano, uvedte prosim o jakého/-é ptibuzného/-né se jedna:

0O zavaznou komplikaci nebo umrti v souvislosti s celkovou anestezii

Pokud ano, uvedte prosim o jakou komplikaci a jakého/-é ptibuzného/-né se jedna:

o klinicky vyjadrené nervosvalové onemocnéni (NMD) nebo je pfenasecem genu pro NMD

Pokud ano, uvedte prosim o jaké onemocnéni a jakého/-é pribuzného/-né se jedna:

Dékujeme za vyplnéni dotazniku.
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