orphan Y

Doporuceni pro vedeni anestezie

u Alfa-manozidoézy

Nazev nemoci: Alfa-manozidéza
ICD 10: E77.1
Synonyma: Deficit lyzozomalni alfa-D-manozidazy, Deficit alfa-manozidazy B

Souhrn o nemoci: Alfa-manozidéza je zpUsobena nedostatkem lyzozomalniho enzymu alfa-
manozidazy diky mutaci v MAN2B1 na chromozomu 19. Nedostatek alfa-manozidazy vede k
postizeni katabolismu glykoproteini. To vede k obsahu nadmérného mnozstvi na mandézu
bohatych oligosacharidi v mnoha tkanich. Jedna se o progresivni onemocnéni s mentalni
retardaci, abnormalitami svall a kosti, opakovanymi infekcemi, psychiatrickymi poruchami a
postizenou funkci plic. Symptomy progreduji pomalu béhem desitek let a dlouhodoba
prognoéza je Spatna. Prevalence je od 1 osoby na 300 000 po 1 na 1 000 000. Skoro vSichni
pacienti neslySi a cCasto se vyskytuji autoimunitni poruchy (lupus erythemadoses,
pancytopenie, hypotyroidismus nebo primarni biliarni cirhdza).

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineény

Mozna Spatna diagnéza

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

Typické vykony

Biopsie svalll, zavedeni centralnich zilnich katetr(i a vendznich portli, vSeobecna chirurgie,
zobrazovaci metody (CT a MRI).

Typ anestezie

Neni zadné definitivni doporuceni pro celkovou ¢&i regionalni anestezii. Mnoho pacientt jsou
déti ¢i adolescenti, ktefi nebudou tolerovat pouze samotnou regionalni anestezii. Anestezie


http://www.orpha.net/

muaze byt vedena jako TIVA nebo jako inhalaéni, v obou pfipadech nebyly hlaseny zadné
komplikace.

Nezbytna dopliikova predoperacni vysetreni (vedle standardni péce)

Predoperacné by mél byt zvazen funkéni test plic, a to pfedevSim u pacient(, u kterych je
podezieni na jejich postizeni a pokud to naléhavost operace dovoli.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Tito pacienti maji potencial k obtiznému zajisténi dychacich cest a vysoké riziko otoku
hornich cest dychacich s obstrukci. Pfic¢iny mohou zahrnovat akumulaci otoku ve slizni¢nich
membranach, kratky tuhy krk s cervikalni nestabilitou, malé foramen magnum a zavislost na
vysokém svalovém tonu k udrzeni volnych dychacich cest. S progredujicim onemocnénim se
to navic muze zhorSit, proto jsou dospéli pacienti ve vySSim riziku obtizného zajisténi
dychacich cest, ackoli pfesna data chybi. Jedna kazuistika naznaluje (2), Ze ne vSichni
pacienti s alfa-manozidézou budou mit potize se zajis§ténim dychacich cest. Pfedpoklad
obtizného zajisténi dychacich cest nema byt tedy zaloZzen pouze na diagnéze alfa-
manoziddézy samotné. Kazdy pacient by mél projit individualnim zhodnocenim dychacich
cest predoperaéné. Fibroopticka intubace nemusi byt prvni volbou, pokud to konkrétni
pacient nevyzaduje. K endotrachealni intubaci ve vétSiné pfipadd postadi
videolaryngoskopie.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Standardni opatfeni.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Standardni opatfeni.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Standardni opatfeni.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Standardni opatfeni.
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Anesteziologicky postup

U uzkostnych pacientu zvazit v premedikaci pouziti midazolamu per os. Také je potfeba
zvazit vyssi riziko aspirace. Kvulli zvySenému riziku obtizné intubace je metodou prvni volby
anestezie se zachovanou spontanni dechovou aktivitou, pokud to typ operace a stav
pacienta dovoli. Ve studii se 14 anesteziemi (2) nebyly Zadné pfipady obtizné ventilace
obli¢ejovou maskou a zadné potize pfi intubaci. Pacienti byli ve véku 7-17 let s primérnou
vahou 47,5 kg (rozmezi 19,6-68,3). Je tfeba dodat, Ze skupina pacientl byla vybrana pro
ucast ve studii.

Jsou zaznamy a osobni zkuSenosti s uzitim rdzné skupiny anestetik (thiopental, propofol,
ketamin), inhalaénimi anestetiky (sevofluran, oxid dusny), opioidy (fentanyl, alfentanil,
remifentanil, morfin) a nedepolarizujicimi svalovymi relaxancii (cisatrakurium, rokuronium,
vekuronium, mivakurium). Zda je bezpeéné uziti sukcinylcholinu neni znamo. Pfi podezieni
na myopatii by mél byt vynechan.

Uziti sugammadexu jako antagonisty nervosvalové blokady nebylo dosud zaznamenano.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Standardni monitoring dle béznych doporu¢enych postupt.

Mozné komplikace

Dle dostupnych kazuistik (vice v referencich) doSlo k vyskytu poopera¢ni nauzey a zvraceni
u 5 ze 14 anestezii. Proto by méla byt zvazena profylaxe PONV.

Pooperacni péce

VSichni pacienti maji byt po operaci bedlivé sledovani, kvili riziku eventualniho otoku
dychacich cest (ktery byva u podobnych onemocnéni ¢astéjsi).

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

Nejsou dostupna data.

Ambulantni anestezie

Nejsou dostupna data.

Porodnicka anestezie

Nejsou dostupna data.
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