orphan Y

DoporucCeni pro vedeni anestezie u

Segawovy dystonie

Nazev nemoci: Segawova dystonie

ICD 10: G24.8

Synonyma: Segawova hemoc, dopamin—responzivni dystonie (DRD), hereditarni
progresivni dystonie s diurnalni fluktuaci, DYT5a dystonie, GTP cyklohydrolasa 1-deficitni
dopamin-responsivni dystonie

Souhrn o nemoci:

Segawova nemoc (dopamin—responsivni dystonie, DRD) je autosomalné dominantné
dédi¢ny syndrom, ktery byl poprvé popsan v roce 1970 Masaya Segawou a jeho kolegy. Je
zpusoben mutaci genu GCH 1 na chromozomu 14q22.1-922.2, kter& ma za nasledek
biochemicky defekt v syntéze tetrabiopterinu. Absence kofaktoru pro fenylalanin hydroxylazu
(PAH) narusuje produkci tyrosinu. Tyrosin je mimo jiné substratem pro biologickou syntézu
dopaminu. V pfipadé Segawovy nemoci ovliviiuje vysledny nedostatek dopaminu pfedevsim
bazalni ganglia. Prevalence Segawovy nemoci je pfiblizné 0.5/106, ale pravdépodobné bude
poddiagnostikovana. Typickymi symptomy jsou progresivni dystonie s diurnalni fluktuaci,
Castéji dolnich konc&etin (s unilateralni nebo bilateralni vnitini rotaci jedné nebo obou
chodidel), a rychlym vyCerpanim. Ve vétsiné pfipadld onemocnéni dobfe reaguje na nizké
davky L—dopy (200-300 mg) ¢asto kompletni remisi symptomu. | pfi dlouhodobé 1éEbé nebyly
u vétSiny pacientl pozorovany vedlejSi u€inky (ON-OFF fenomén, freezing).

Medicina se stale vyviji
MoZna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagnéza

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Nejsou nutné lécebné operace. Nemocni ale mohou podstupovat ortopedické vykony nebo
cisafsky fez.

Typ anestezie

Pro podani jak regionalni, tak celkové anestezie neexistuji zadna konkrétni doporuceni.

Regionalni a lokalni anestezii Ize podat bez omezeni. Existuje vice kazuistik o provedeni
cisafského fezu ve spinalni anestezii s hyperbarickym roztokem 0,5% bupivakainu a
fentanylem, v epiduralni anestezii s 2% lidokainem a celkové anestezie s fentanylem,
atracuriem a isofluranem/N20. Dale je k dispozici kazuistika podani celkové anestezie
s pouzitim sufentanilu a propofolu.

U pacientl upoutanych na vozik bychom se méli vyvarovat sukcinylcholinu.

V lé¢bé L-Dopou musi byt striktné pokratovano, nutné je sledovat vedlejsi ucinky. Obdobi
bez Ié€by dopaminem by mélo byt minimaini.

Nezbytna doplhkova predoperacni vysetreni (vedle standardni péce)

Pokud je planovana regionalni anestezie a jednim z projevi onemocnéni je svalova slabost,
je vhodné z forenznich dtivodud doplinit neurologické konsilium.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Dychaci cesty nejsou postiZzeny. Postacuje obvykla pfiprava.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

Neni hlaseno, neni o¢ekavano.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlaSeno. Je tfeba vénovat pozornost imobilnim pacientim.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Nejsou nutna zadna zvlastni opatreni.
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Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Pfedmétem diskuze je teratogenni ucinek L-dopaminu.

Obdobné jako pfi Ié€bé Parkinsonovy choroby je nutné respektovat mozné vedlejsi ucinky
dopaminu.

Anesteziologicky postup

U imobilnich pacientd je pro riziko srdecni zastavy z hyperkalémie a rhabdomyolyzy
kontraindikovano podani sukcinylcholinu.

Opiaty, propofol a lokalni anestetika |ze pouzit bez omezeni.
Existuje vice kazuistik o provedeni cisafského fezu ve spinalni anestezii s hyperbarickym
roztokem 0,5% bupivakainu a fentanylem, v epiduralni anestezii s 2% lidokainem a v celkové

anestezii s fentanylem, atracuriem a isofluranem/N20.

Jakykoliv druh stresu muze exacerbovat projevy onemocnéni, jako prevence je vhodné
podani anxiolytické medikace.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

PFi pouziti neuromuskularni blokady je nezbytnd monitorace hloubky blokady relaxometrem.
Vhodna je i monitorace télesné teploty.

Mozné komplikace

Pozdni podani dopaminu, stejné tak i stres, mize vést k exacerbaci symptoma. Prevenci je
podani vhodné premedikace.

Pooperacni péce

Obdobi pferuseni terapie L-Dopou by mélo byt minimailni. Vzhledem k nedostatku zkusenosti
s timto raritnim onemocnénim je doporucena pooperacni monitorace na JIP. Jako prevence
stresu by mély byt podavany benzodiazepiny.

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

Nejsou bézné.
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Ambulantni anestezie

Ambulantni anestezie neni pro nedostatek zkuSenosti s onemocnénim, forenznim ddvodim
a nutnosti pooperaéni monitorace ve vétsiné pfipadu vhodna.

Porodnicka anestezie

Jsou popsany pfipady exacerbace onemocnéni pfi preruseni terapie L-dopaminem (jsou
diskutovany teratogenni ucinky).

Existuje vice kazuistik o provedeni cisafského fezu ve spinalni anestezii s hyperbarickym

roztokem 0,5% bupivakainu a fentanylem, v epiduralni anestezii s 2% lidokainem a v celkové
anestezii s fentanylem, atracuriem a isofluranem/N20.
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Datum posledni Gpravy: Srpen 2016 (pfelozeno ¢erven 2020)

Toto doporuéeni bylo pfipraveno:

Autofi

Tobias Warnecke, Anaesthesiologist, St. Elisabeth Hospital, Cologne, Germany
tobiaswarnecke @web.de

Prohlaseni: Autofi nemaji zadny finan¢ni ani jiny konkurencni zajem na zvefejnéni. Pfiprava
tohoto doporuceni nebyla honorovana.

Toto doporuceni bylo recenzovano:

Recenzenti:

Recenzent 1

Christoph Kamm, Department of Neurology, University Hospital Rostock, Germany
Christoph.kamm@med.uni-rostock.de

Recenzent 2

Dimitrios Zafeiriou, Department of Paediatrics, Aristotle University of Thessaloniki,
Thessaloniki, Greece

jeff@med.auth.gr

Prohlaseni: Recenzenti neméli zadny finanéni ani jiny prospéch z provedeni recenze.

Berte prosim na védomi, Ze tento pokyn nebyl pfezkouman anesteziologem, nybrz dvéma
odborniky na choroby.

Toto doporuceni bylo preloZzeno do ¢eského jazyka:

Prekladatel:

Katefina Hadrabova, anesteziolog, Klinika anesteziologie, resuscitace a intenzivni
mediciny, Fakultni nemocnice Plzeh a Lékafska fakulta Univerzity Karlovy v Plzni, Plzen,
Ceska republika

hadrabovak@fnplzen.cz

Editofi Ceského piekladu

Martina Kosinova, Martin Vaviina, Martina Klincova, Petr Stouraé, Klinika détské
anesteziologie a resuscitace, Fakultni nemocnice Brno a Lékarska fakulta Masarykovy
univerzity, Brno, Ceska republika, Olga Smékalova, Klinika anesteziologie, resuscitace a
intenzivni mediciny, Fakultni nemocnice Plzen a Lékarska fakulta Univerzity Karlovy v Plzni,
Plzeri, Ceska republika

Zastita prekladu do éeského jazyka:
https://www.csarim.cz/
https://www.akutne.cz/
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