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Doporučení pro vedení anestezie  

u Infantilní neuroaxonální dystrofie 

Název nemoci: Infantilní neuroaxonální dystrofie 

 
ICD 10:  G23.0 
 
Synonyma: INAD, NBIA2, Fosfolipázou A2 – asociovaná neurodegenerace (PLAN), 
Seitelbergerova choroba, Neurodegenerace s akumulací železa v mozku A 
 
Souhrn o nemoci: Infantilní neuroaxonální dystrofie (INAD) je neurodegenerativní porucha 
spojená s mutací v genu PLA2G6. Je to druhý nejběžnější typ neurodegenerace s akumulací 
železa v mozku (NBIA) (hlavně v globus pallidus, nucleus caudatus a substantia nigra) po 
neurodegeneraci spojené s pantothenát kinázou (PKAN, dříve Hallervorden-Spatzova 
choroba). INAD se dědí autozomálně recesivně. Gen PLA2G6 kóduje fosfolipázu nezávislou 
na vápníku a je spojován s infantilní neuroaxonální dystrofií (INAD), atypickou neuroaxonální 
dystrofií (NAD) a dystonií-parkinsonismem. PLA2G6 je exprimován v mitochondriích a má 
pro ně ochranní efekt. Je také důležitý pro membránovou homeostázu a vápníkovou 
signalizaci. INAD je histologicky charakterizován nálezem axonálních sféroidních tělísek. 
Fenotypicky se INAD vyznačuje psychomotorickou regresí s časným nástupem ve věku  
od šesti měsíců do tří let. Hypotonie se vyskytuje brzy a projevuje se závažnou slabostí, 
která může být nahrazená spasticitou. Mnoho pacientů s INAD také trpí progresivní demencí. 
K úmrtí obvykle dochází před dovršením 10 let věku v důsledku respiračních komplikací. 
Pacienti se mohou dostavit na zavedení gastrostomické sondy a tracheostomie kvůli bulbární 
dysfunkci; někteří mohou vyžadovat chirurgickou korekci skoliózy ke zlepšení respiračních 
funkcí. Hlavním problémem u anestezie pacientů s INAD je jejich špatný předoperační 
respirační stav kvůli nedostatečné clearance dýchacích cest a mechanice dýchání, pro který 
často vyžadují pooperační intubaci. 
 

 

Medicína se stále vyvíjí 

Možná nové znalosti 

Každý pacient je jedinečný 

Možná špatná diagnóza 

 
  

Více informací o nemoci, referenčním centrům a organizační informace naleznete 
na webu Orphanet: www.orpha.net 
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Typické výkony 

Gastrostomie, tracheostomie, operace skoliózy. Mezi další hlášené výkony patří orální 
rehabilitace, hluboká mozková stimulace, debridementy a pallidothalamotomie. 

 

Typ anestezie 

Pacienti INAD mohou bezpečně podstoupit celkovou anestezii. Ačkoli mnoho pacientů 
nespolupracuje, mělo by se k předoperační sedaci přistupovat opatrně, pokud vůbec, kvůli 
omezeným respiračním rezervám a zvýšené náchylnosti k respirační depresi. 

Na rozdíl od pacientů se svalovou dystrofií mohou tito pacienti bezpečně dostat inhalační 
anestetika bez rizika rabdomyolýzy. Většina pacientů s INAD je imobilizována a vzhledem k 
riziku hyperkalémie a srdeční zástavy je třeba se vyhnout sukcinylcholinu. 

 

Nezbytná doplňková předoperační vyšetření (vedle standardní péče) 

Pacienti s INAD mají progresivní slabost, která může vést ke kardiopulmonálním 
komplikacím. 

Předoperační elektrokardiogram a echokardiogram by měly být provedeny, protože u 
pacientů s pokročilým onemocněním se může rozvinout plicní hypertenze a srdeční 
dysfunkce. 

Plicní stav může být hodnocen rentgenem hrudníku a analýzou arteriálních krevních plynů. 
Funkční plicní testy mohou být užitečné, pokud pacient dokáže při jejich provedení 
spolupracovat. 

 

Zvláštní příprava na zajištění dýchacích cest 

Pacienti mohou být obtížně intubovatelní kvůli změnám kloubů nebo svalovým kontrakturám, 
které mohou omezit mobilitu krční páteře a otevření úst i přes svalovou relaxaci. Trismus  
a tortikolis byly hlášeny u pacientů s PKAN a spinální svalovou atrofií (SMA), ačkoli svalová 
relaxace byla zaznamenána při úvodu do anestezie a také při podávání dexmedetomidinu  
u pacientů s PKAN. 

Pacienti mají zvýšené riziko aspirace v důsledku bulbární dysfunkce. Někteří pacienti již 
mohou mít v době chirurgického zákroku tracheostomii. 

 

Zvláštní příprava před podáním krevních derivátů 

Pacienti mohou vyžadovat transfúzi krve u invazivnějších výkonů. Bylo prokázáno, že  
u pacientů s neuromuskulární skoliózou, kteří jsou operováni pro skoliózu, je ve srovnání s 
pacienty s idiopatickou skoliózou vyšší peroperační ztráta krve. 
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Zvláštní příprava před zahájením antikoagulace 

Není hlášena. 

 

Zvláštní opatření při polohování, transportu a mobilizaci pacienta 

U pacientů s pokročilým onemocněním se může vyvinout spastická tetraplegie a optická 
atrofie. Během polohování těchto pacientů pro chirurgický zákrok by jim měla být věnována 
zvláštní péče. 

 

Interakce chronické medikace a anesteziologických agens 

Není hlášeno. Pacienti mohou užívat léky na léčbu spasticity a epileptických záchvatů.  
U pacientů léčených dopaminergními blokátory, jako jsou fenothiaziny, butyrofenony  
a metoklopramid, se může exacerbovat zhoršení jejich pohybových poruch. U pacientů 
užívajících antikonvulziva může dojít ke změnám v biotransformaci léčiv používaných během 
anestezie. 

 

Anesteziologický postup 

Vyhněte se sukcinylcholinu kvůli riziku hyperkalemické srdeční zástavy. Bezpečně lze 
používat inhalační anestetika, propofol a opioidy. Rapid sequence induction (RSI) pomocí 
nedepolarizujících myorelaxancií (rokuronium) je možné použít, přičemž je třeba pamatovat 
na to, že intubační nebo větší dávka myorelaxancia zlepší nástup neuromuskulární blokády, 
ale může mít za následek prodloužené trvání účinku a reziduální nervosvalovou blokádu. 

Pacienti mohou být citlivější na nedepolarizující svalová relaxans. Zvažte intubaci bez 
nervosvalové, vzhledem k tomu, že pacienti mají často již v rámci základního onemocnění 
hlubokou svalovou slabost. 

 

Zvláštní či doplňující monitorace 

Pokud se používá svalové relaxans, měly by se pomocí monitorace nervosvalové blokády 
získat základní hodnoty stimulátorem periferních nervů před podáním relaxace. 

Pacienti podstupující vysoce rizikový chirurgický zákrok nebo pacienti se středně těžkou 
kardiorespirační dysfunkcí mohou profitovat z umístění arteriálního katétru pro pečlivé 
invazivní hemodynamické monitorování a časté analýzy arteriálních krevních plynů. Měla by 
být zajištěna klinicky přijatelná normotermie. 

 

Možné komplikace 

Po podání sukcinylcholinu mohou mít pacienti hyperkalemickou srdeční zástavu. 
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Mnoho pacientů má již existující respirační dysfunkci a mohou vyžadovat pooperační 
intubaci. 

 

Pooperační péče 

Pacienti by měli být po operaci pečlivě sledováni; to obvykle vyžaduje přijetí na jednotku 
intenzivní péče za většiny, ne-li za všech okolností. Mnoho pacientů bude vyžadovat 
pooperační intubaci a mechanickou ventilační podporu. I když jsou pacienti extubováni  
na operačním sále, mají po extubaci vysoké riziko respiračního selhání. Pokud pacienti 
vyžadují pooperační mechanickou ventilační podporu, mohou být extubováni do neinvazivní 
ventilační podpory (např. Bi-level pozitivní tlak v dýchacích cestách, BIPAP). Neinvazivní 
plicní ventilace s pozitivním přetlakem může zabránit hypoventilaci, tvorbě atelektáz a snížit 
dechovou práci, zatímco dechová fyzioterapie hrudníku může zlepšit clearance sekretů. 

 

Akutní komplikace spojené s nemocí a její vliv na průběh a zotavení z anestezie  

Pacienti mohou mít závažnou svalovou slabost, která může být zaměněna se reziduální 
neuromuskulární blokádu, pokud byly podány nedepolarizující myorelaxancia. 

 

Ambulantní anestezie 

Pacienti INAD nejsou kandidáti na ambulantní chirurgii kvůli závažnosti základního 
onemocnění. 

 

Porodnická anestezie 

Pacienti mají velmi krátkou délku života (méně než 10 let) a je nepravděpodobné, že 
dosáhnou porodní věk. 
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