orphan Y

Doporuceni pro vedeni anestezie u

fukosidézy

Nazev nemoci: Fukosidéza (OMIM 230000)
ICD 10: E77.1
Synonyma: deficience alfa-L-fukosidazy

Souhrn o nemoci: Fukosidéza je extrémné vzacné autosomalné recesivné dédi¢né
onemocnéni ovliviujici metabolismus lipidd, charakterizované deficitem enzymu alfa-L-
fukosidazy. RozliSujeme typ 1 a typ 2. Gen je lokalizovany na lokusu 1p36-p34 (lokus FUCA
1), existuje i pseudogen na chromozomu 2 a FUCA 2 gen lokalizovany na chromozomu 6,
ktery reguluje aktivitu alfa-L-fukosidazy fibroblastl. Do této doby je znamo vice nez 20
mutaci.

Deficit tohoto enzymu vede k abnormalni akumulaci komplexnich slou€enin obsahujicich
fukézu (glykosfingolipidy, glykolipidy a glykoproteiny) v mnoha tkanich. Dle doby propuknuti
a zavaznosti klinickych projevl rozliSujeme dva typy fukosidozy. Néktefi odbornici uvadi ffi
typy, pfiCemz ur€ujicimi faktory jsou vék nastupu a zavaznost onemocnéni.

projevy zahrnuji poSkozeni CNS, mentalni retardaci, ztratu dfive nabitych intelektualnich
dovednosti, kifeCové stavy a rustova retardace. V pribéhu €asu se objevuji dalSi abnormality,
vCetné deformit kosti (dysostosis multiplex), kyfoskoliézy s ovoidnim tvarem obratlQ,
hurlerovsky vzhled (hrubé obli¢ejové rysy), kardiomegalie a hepatosplenomegalie. DalSi
symptomy mohou zahrnovat malfunkci zluéniku, slinnych a potnich zlaz, které produkuji
sekret s vysokym obsahem NacCl. K umrti obvykle dochazi b&éhem prvni dekady Zivota.

U fukosidozy typu 2 je postizeni CNS patrné po prvnim roce zivota. Projevy mohou byt
obdobné jako u typu 1, jen mirngjSi a s pomalejSi progresi. Salinita potu je normalni.
PFfitomna je dystonie, progresivni hluchota a abnormity spojivky (vinuté spojivkové cévy).
NejviditelngjSim rysem, ktery odliSuje typ 1 od typu 2, je vyskyt koznich angiokeratomu kolem
10. roku zivota typicky pro fukosidézu typu 2.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozn4 Spatna diagnoza

i ) Vice informaci o nemoci, referenénim centrim a organizac¢ni informace naleznete
na webu Orphanet: www.orpha.net



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Zaznamenané pripady jsou vzacné a jednotlivé vékové kategorie pacientll mohou
podstupovat rGzné typy operaci a vySetfeni, napf. MR, CT, transplantace kostni dfeng,
stomatologické, ocni, ortopedické a urologické vykony.

Typ anestezie

Volba typu anestezie by méla byt individualni. Abnormalni akumulace komplext obsahujicich
fukdzu postihuje celou fadu télesnych tkani. (napf. vakuolované lymfocyty). Mélo by byt
zhodnoceno riziko obtizné intubace, jejiz vysoka pravdépodobnost je dana dysmorfnimi rysy
a znesnadnénou vizualizaci hasivek. DoporuCen je uvod do anestezie za spontanni
ventilace.

Predoperacni vysetfeni by se mélo zaméfit na moznou kardiomegalii a hepatosplenomegalii,
funkci danych organu a dle toho upravit davky anestetik.

Endokrinologické vySetfeni je vhodné u pacientd s metabolickym onemocnénim jako je
hypotyreéza. Malfunkce potnich zlaz zplsobuje kolisani télesné teploty a specialni pozornost
by méla byt vénovana termomanagementu a zajiSténi adekvatni hydratace. Kostni deformity
vyZaduji opatrné polohovani.

Projevem malfunkce slinnych zlaz muze byt hyper- nebo hyposialorrhea.

Provedeni regionalni anestezie nebylo zaznamenano. Mlze byt zvazena po vylouceni
neurologickych a anatomickych anomalii (kyfoskoliéza).

Lze pouzit techniku jak inhalacni, tak intravenozni anestezie.

Nezbytna doplfikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Predoperacné je vhodné zdokumentovat postizeni Zivotné dulezitych organd, jako je
zavazna kardiomegalie, hepatosplenomegalie, urologické, metabolické a endokrinni poruchy.

Zhodnocen byl mél byt mentalni/neurologicky status, kostni deformity nebo spasticita,
postizeni zraku sluchu a pfitomnost angiokeratomu.

Pfed operaci by méla byt zdokumentovana frekvence a typ zachvatli a optimalizovana jejich
terapie.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Mozna obtiZzna intubace a ventilace oblicejovou je hodnocena ve vztahu k dysmorfickym
rysum (deformity obli¢eje a mandibuly, mozna makroglosii).
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Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Neni hlaseno.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlaseno.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Opatrné polohovani pacientd s kostnimi deformitami, prevence poranéni béhem zachvatu.
Mentalni retardace, opozdéni v neurologickém vyvoji a poruchy zraku vyzaduji pomoc pfi
mobilizaci a transportu.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Mozna je interakce mezi anestetiky a antiepileptiky (indukce CYP450). Postizeni jater a
ledvin alteruje metabolismus I1é€iv a ovliviuje jejich clearance. Kardiomegalie a excesivni
poceni pusobi na srdec¢ni vydej a volémii. Jedina diskutovana specificka l1é¢ba je allogenni
transplantace kostni dfené. U pacientl, ktefi ji podstoupili, musime dbat na pfisné sterilni
podminky.

Anesteziologicky postup

Zhodnoceni a pfiprava na obtiznou intubaci. Zvazit moznost postizeni zivotné dulezitych
organl (napf. kardiomegalie), hypofunkce §titné Zlazy a kreci.

Zvlastni €i dopliujici monitorace

Individualizovana péce o pacienty se srdeénim, jaternim nebo ledvinnym postizenim,
zajisténi tepelného komfortu a normotermie.

Mozné komplikace

Zvlastni pozornost je tfeba vénovat nasledujicim bodim: kardiomegalie, hepatomegalie,
neurologické problémy (zachvaty), riziko obtizné intubace.

Pooperaéni péce

Dokumentace a zajisténi:
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e Pruchodnosti dychacich cest: obstrukce zplsobena makroglosii, riziko obstrukéni
spankové apnoe.

¢ Hemodynamickeé stability v pfipadé postizeni srdce nebo jinych vitalnich organa.

e Zvladnuti zachvatli a neurologického postizeni: problémy s mocovym méchyfem,
pomoc zrakové postizenym.

e Polohovani pfizpusobené kostnim deformitam.

e Prevence hypo— a hypertermie a adekvatni hydratace pfi postiZzeni potnich Zlaz u
typu 1

e Hyper— nebo hyposialorhey pfi postizeni slinnych zlaz

Akutni komplikace spojené s nemoci a jeji vliv na pribéh a zotaveni z anestezie

Neni hlaseno.

Ambulantni anestezie

Podani ambulantni anestezie by mélo byt vazano na zafizeni s dostateCnym vybavenim
v pfipadé komplikaci: obtizné zajisténi dychacich cest, kardialni a jaterni dysfunkce,
hypothyroidismus, zachvaty.

Porodnicka anestezie

Podani porodnické anestezie by mélo byt vazano na zafizeni s dostateCnym vybavenim
v pfipadé komplikaci: obtizné zajisténi dychacich cest, kardidlni a jaterni dysfunkce,
hypothyroidismus, zachvaty.
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