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Paciente brasilefio con crisis de hipertermia maligna(HM), escoliosis y miopatia por variante STAC3
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Introduccion: La hipertermia maligna es una enfermedad farmacogenética autosdmica, caracterizada por un estado hipermetabdlico posterior a la
exposicion de un individuo genéticamente susceptible a agentes halogenados y o succinilcolina. El tratamiento se basa en la suspension de los
desencadenantes, uso de dantroleno y el manejo de las complicaciones. La mortalidad oscila entre el 5-25%. El 50-70% de las familias tienen mutaciones en
el gen RYR1. Hay casos raros de familias que presentan mutaciones en los genes CACNA1S y STAC 3

Reporte clinico: reportamos un paciente brasilefio, con retraso motor, escoliosis progresiva, debilidad muscular y contracturas, intelecto normal.
Previamente habia sido sometido a diferentes procedimientos quirurgicos anestésicos sin ninguna complicacién. En su ultimo procedimiento quirdrgico, con
anestésico halogenado sevoflurano, desarrollé una crisis de hipertermia maligna. Los principales hallazgos fueron rigidez de masetero y extremidades,
hipercapnia (CO2 > 115mmHg), hipertermia (39,9°C), taquicardia, hipotension y acidosis. La crisis de hipertermia maligna se tratd exitosamente con
dantroleno. Una prueba genética fue realizada después de la crisis de hipertermia maligna y se detectd una variante STAC3 en homocigosidad

Conclusion: Debemos crear conciencia sobre el riesgo de hipertermia maligna em pacientes con caracteristicas miopaticas y escoliosis. En estos casos, se
debe considerar la disponibilidad de dantroleno, realizar una anestesia sin desencadenantes, incluir analisis del gen STAC3 en pacientes que presentan
crisis de hipertermia maligna en América del Sur. Los miembros de la familia deben ser orientadas para investigacion y medidas de anestesia seguras
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