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Doporuceni pro vedeni anestezie u

alternujici hemiplegie v détstvi

Nazev nemoci: Alternujici hemiplegie v détstvi

ICD 10: G98

Synonyma: AHC syndrom (neurologicka porucha spojena s mutaci genu ATP1A3). Nazev
byl odvozen od nejvyraznéjSiho a také diagnostického motorického symptomu, nicméné
pestré projevy onemocnéni ukazuji na poruchu CNS postihujici rizné mozkové drahy a
srdce. Onemocnéni progreduje se vékem.

Souhrn o nemoci: AHC je velmi vzacna neurologicka porucha poprvé popsana v roce 1971,
ktera v posledni dobé opét vzbuzuje zajem [1]. Je charakterizovana kontralateralni
hemiplegii, paroxysmalnimi tonickymi a dystonickymi epizodami, okulomotorickymi
abnormalitami a opozdénym vyvojem. Onemocnéni se projevuje pred 18. mésicem véku.
Diagnostika probiha na zakladé vyse popsané symptomatologie, pfi€inou je obvykle de novo
vznikla mutace v genu ATP1A3, je také popsano nékolik pfipadl familiarniho vyskytu [2-3].
Zatimco nastup i rozvoj neurologické symptomatologie byli dobfe popsany, pribéh
onemocnéni a zavaznost deficitu je znacné variabilni a zda se, Ze u nékterych pacientd
s ¢asem progreduje. Diferencialni diagnostika AHC zahrnuje familiarni hemiplegickou
migrénu (FHM, napf. FHM1-CACNA1A; FHM2-ATP1A2), epizodickou ataxii typu 6, poruchu
transportu glutamatu (SLC1A3), defekt transportu glukézy, deficit GLUT1 (SLC2A1), infantilni
epilepticka encefalopatie, zavaznou détskou myoklonickou epilepsii (Dravetlv syndrom),
mutaci SCN1A, mitochondrialni  poruchy, poruchy syntézy dopaminu/poruchy
neurotransmiter. Prevalence onemocnéni je 1:1 000 000, nejvice pfipadl je zpUsobeno de
novo vzniklou mutaci [4-6]. Existuje cela fada spoustécu paroxysmalnich epizod AHC, napf.
stres, emocionalni vyCerpani, okolni prostfedi (jasné svétlo, slune¢ni svit, fluorescentni
svétlo), nepfiméfené teplo nebo chlad, extrémni hluk, velké mnozstvi lidi, expozice vodé pfi
koupani, plavani, urcité jidlo nebo vané, hladovéni, excesivni cvi€eni, nemoc, nedostatek
nebo nepravidelny spanek [5-7]. K profylaxi atak AHC se jiz dvé dekady pouziva flunarizin.
Nicméné, jeho vliv na paroxysmalni hemiplegii a dystonii je obvykle pouze CasteCny a
postizeni maji navzdory terapii zavazné vyvojove a neurologické postizeni [6-13].

Soucasny vyzkum se zaméfuje na porozumeéni pestré klinické symptomatologie onemocnéni
v€etné kardialni a radiologické manifestace, vyvojovych postizeni a paroxysmu [5]. Narodni a
nadnarodni databaze jsou zacatkem pro zahajeni novych klinickych studii zaméfenych na
terapii. Probihaji také otevieni Kklinické studie. Mezinarodni konsorcium IAHCRC
(https://www.iahcrc.net) je vyzkumna iniciativa zalozena v roce 2015, jejimz cilem je spojeni
klinikl, genetikil a védcu ve vyzkumnych centrech v Evropé, USA, Australii, Asii a dalSich
zemich, za ucelem lepsiho porozuméni projevim a etiologii AHC a pfibuznych poruch a
pfipadného vyvoje efektivni terapie [4,5].



https://www.iahcrc.net/

Tab. 1. Klinické prvky, jejichz sou€asny vyskyt vzbuzuje podezreni na AHC a/nebo
poruchy spojené s mutaci genu ATP1A3 [7,9].

» Opozdény vyvoj * Mozeckova atrofie

* Paroxysmy hemiplegie * Neurosenzoricka ztrata sluchu
* Trvala / paroxysmaini dystonie * Atrofie optiku

» Autonomni dysfunkce * Pes cavus

» Paroxysmy abnormalnich o¢nich pohybu * Epilepticka encefalopatie

* Specifické spoustéce paroxysmu * Bulbarni symptomy

« Ustup paroxysm( pfi dostaéeném spanku * Apnoe

* Kolisava symptomatologie *» Scoliosa

» ZhorSeni pfi onemocnéni/ hore¢ce » Autismus

» Ataxie * Psychoza

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagnoza

Ve N

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

Typickymi vykony jsou gastrostomie, ortopedické zakroky, uvolnéni a pfresuny svalovych
uponu, korekce skoliézy, stomatologické procedury, oc¢ni vySetfeni, tonsilektomie a
adenoidektomie, cisarsky fez [14-19]. Anestezie nebo analgosedace mUlze byt pozadovana i
k diagnostickym vykonim jako je MR.

Typ anestezie

Neexistuje doporuceni, které by preferovalo ur€ity typ anestezie. Anesteziologické poznatky
a zkusenosti jsou vzhledem k nizké prevalenci onemocnéni omezené.

Kromé profylaxe atak AHC je nezbytné odstranéni znamych spoustéci a zajisténi kvalitniho
spanku. Néktefi autofi doporucuji k navozeni rychlé sedace peroralni podani midazolamu
nebo diazepam rektalné [10]. Sedace by méla byt podana az po peclivém zhodnoceni
individualniho rizika, pfedevSim respiraéniho selhani a rizika aspirace. Ostatni
benzodiazepiny, jako klonazepam, jsou podle potieby také pouzivany pfi akutni epizodé
AHC.

Regionalni anestezie mize byt pro mozny stres teoretickym spoustééem akutni ataky, ale

v literatufe o tom neexistuji Zadné zminky. Je tedy potencialng, nikoliv absolutné
kontraindikovana.

Nezbytna doplrikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Dlkladné predoperacni vySetfeni je prevenci akutnich epizod AHC ¢&i zachvati a z nich
plynoucich komplikaci. Pfedopera¢né by mél byt individualné zhodnocen stupen zavaznosti
onemocnéni.

Vzhledem k predispozici ke vzniku srdecCnich arytmii je namisté pfedoperacéni kardiologické
konsilium. Pfiblizné polovina postizenych s AHC ma diagnostikovanou epilepsii, je tfeba
zajistit pravidelné uzivani antiepileptik a toto onemocnéni mit béhem pfedoperacni pfipravy
na paméti.

Jedinci s AHC mohou trpét obstrukéni a/nebo spankovou apnoi. Anesteziologicky tym
podavajici sedaci nebo anestezii by mél stakto predisponovanymi jedinci patficné
zkuSenosti [11]. Spankova dysfunkce je u déti s AHC bézna a lékafi by se méli rutinné
provadét vysetfeni ve spankové laboratofi [11].

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

U vétSiny pacientd s AHC Ize oCekavat obtizné zajisténi dychacich cest. Jsou také postiZeni
spankovou apnoi a OSAS [11]. Nemocni maji specifické problémy s polykanim a kontrolou
orofaryngu, divodem je vysoka exprese ATP1A3 v jadrech mozkového kmene [10]. To také
muze pfispivat ke zvySenému riziku OSAS.
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Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Béhem operace je dulezité udrZzeni normotermie, krevni derivaty by mély byt podavany
zahraté, v pomalé infuzi, popfipadé s pouzitim prutokového ohfivate. Dodrzovani tohoto
vSeobecného pravidla je zvlasté dilezité u pacientd s AHC vysoce citlivych na teplotni
zmény.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni znama.

Zvlastni opatieni pri polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

PFi neopatrném polohovani je vysoké riziko poSkozeni oblasti s rezidualnim neurologickym
deficitem nebo se ztratou citlivosti.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Pacienti maji vétSinou rozsahlou chronickou medikaci. Nej¢astéji uzivanym lékem je
flunarizin, selektivni blokator kalciovych kanall, ktery, jak se zda, snizuje trvani a Cetnost
atak. Lécba flunarizinem m(ze zpUsobit extrapyramidové pfiznaky, deprese a
parkinsonimus. Obvykle u starSich pacientd a pfi vy$Sim davkovani [6,21]. Pfi souCasném
podavani antiemetik mize dochazet k interakci téchto léciv. U AHC jsou zaznamenany EKG
abnormality jako odchylky T viny, kratky QT interval, zmény viny J, opozdéné
intraventrikularni vedeni, které mohou byt teoreticky potencovany nékterymi v anestezii
bézné pouzivanymi latkami [13]. V sou€asné dobé jsou popsany pouze dva pfipady pacientd
s AHC podstupujicich anestezii. Nasledujici odstavce jsou zaméfeny nejen na né, ale také
na potencionalni komplikace spojené s podanim anestezie a analgosedace vychazejici
ze soucasnych znalosti patofyziologie a projeva AHC.

Pfi dlouhotrvajicich exacerbacich, pfedevSim v kombinaci se zachvaty, a pfi pferuseni
chronické terapie flunarizinem, jsou postizeni ohrozeni vyraznou progresi onemocnéni
vedouci k trvalé ztraté vyvojovych milniki a zménam na MR [17-19]. Anesteziologicky tym
by mél adekvatné reagovat na perioperatné vzniklé zachvaty a ujistit se, ze nebyla
pferusena chronicka terapie. Flunarizin ma dlouhy polo¢as [21] a nékolikahodinova
nemoznost peroralniho pfijmu by neméla ovlivnit jeho hladinu. Méli bychom se ovSem
vyvarovat delSimu obdobi bez terapie. Dlvodem je fakt, Ze u nékterych pacientid s AHC,
zejména s mutaci E815K, vedlo preruSeni uzivani flunarizinu k zavaznym exacerbacim a
vyvojové regresi [16-17]. DalSi mozZnou uzivanou medikaci jsou beta-blokatory,
antikonvulziva, methysergid, amantadin, aripiprazole a haloperidol [5,21]. Antiepileptika jsou
ucinna pouze pfi léEbé zachvatl [8].

Anesteziologicky postup

PFfitomna mitochondrialni dysfunkce a porucha kalciovych kanald mohou byt divodem
atypickych reakci na anestetika podobnych maligni hypertermii (Malignant Hyperthermia-like
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reactions). Zavazna je vysledna hyperkalémie. | pfes podezieni na mitochondrialni dysfunkci
[8] nebyl u pacientl s AHC popsan vyskyt maligni hypertermie.

Anestezie mGze mit u postizenych vliv na pooperacni svalovou slabost. V jedné z kazuistik je
po opakovaném podani volatiinich anestetik a suxamethonia pooperaéné popisovana
extrémni slabost koncetin, potize s polykanim a hemiplegie. V nasledujicich letech tataz
pacientka podstoupila cisafsky fez a interrupci. V prvnim pfipadé bylo k rychlému uvodu do
anestezie jako alternativa k suxamethoniu pouZito rocuronium v kombinaci s intravenéznimi
anestetiky [14]. Dale bylo pokradovano v TIVA propofolem s rokuroniem a alfentanilem.
V pfipadé druhého zakroku byla pacientka premedikovana ranitidinem, metoklopramidem a
natrium citratem. K dvodu do CA byl zvolen midazolam a fentanyl, nasledovala TIVA
propofolem. V obou pfipadech jiz bez komplikaci [16].

Rubio et al. publikovali kazuistiku ambulantni anestezie u 19letého muze s AHC. Pacient byl
peroralné premedikovan midazolamem a oblast zavedeni periferniho Zilniho katetru byla
znecitlivéna EMLA masti (2,5% lidokain a 2,5% prilokain). Po zavedeni intravendzniho
katetru byl podan ranitidin, ondansetron a midazolam. K uvodu do anestezie byl pouzit
propofol, lidokain, fentanyl a rocuronium, dale bylo pokracovano v TCIl s propofolem. Po
vykonu byl nemocny extubovan na opera¢nim sdle a po dobu 5 hodin ponechan na
dospavacim pokoji, kde nebyly zaznamenany zadné epizody dystonie Ci jiné pooperacni
komplikace jako bolest, nauzea a zvraceni [14]. TentyZz pacient mél po dvou pfedeSlych
narkézach s pouzitim inhalaénich anestetik pfechodnou extrémni svalovou slabost a potize
s polykanim.

Regionalni anestezie muze byt stresorem a spustit ataku AHC, neni to ale absolutni
kontraindikaci jejiho provedeni.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Monitorace by méla byt zaméfena na preexistujici organové dysfunkce a odpovidat rozsahu
a charakteru chirurgického vykonu. Vzdy je vhodna monitorace télesné teploty a urovné
neuromuskularni blokady.

Mozné komplikace

U epilepsie vSeobecné bylo v souvislosti se zachvatovitou aktivitou pozorovano zvySené
riziko nahlé smrti u epileptikll (SUDEP). Pfedpoklada se souvislost s autonomni dysfunkci a
se srde¢nimi arytmie vznikajicimi v disledku Sifeni depolarizace mozkovym kmenem, ktera
je jednim z projevi AHC. [5,22-25]. PostiZzeni nesouci patogenni mutace zpUsobujici AHC
jsou zatizeni zvySenym rizikem nahlé smrti u epileptiki (SUDEP), arytmiemi, abnormalitami
viny T, kratkym QT intervalem, zmé&nami viny J a zpomalenych intraventrikularnim vedenim
[13,24-28]. Mnoho pacientl uvadi potize se spankem, trpi spankovou apnoi, bud centralni
nebo obstrukéni [11]. VétSina znich ma navic poruchy chovani, obvykle ADHD
superponované na kognitivni deficit, obCas se objevuje extrémni agresivita, zfidka
psychotické epizody, které jsou spontanni nebo vyvolané medikaci [9,29-32]. Povédomi o
vSech téchto potencionalnich komplikacich, které mohou béhem narkézy nastat, je dilezité a
anesteziologicky tym by je mél okamzité rozpoznat a adekvatné fesit.
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Pooperacni péce

Poopera¢né by meély byt minimalizovany vSechny potencionalni spoustée zachvatl. Je
tfeba rychle minimalizovat tfes, bolesti, teplotni vykyvy a ostatni stimuly. Méli bychom mit na
paméti vySe uvedené mozné komplikace AHC.

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

AHC je vzacné a nedavno popsané onemocnéni s pouze CasteCné znamou zakladni
patofyziologii [24,26,27]. K dispozici jsou pouze vySe uvedené kazuistiky, neexistuji zadné
kontrolované studie.

Ambulantni anestezie

Vyhodou ambulantni anestezie je mozna pfitomnosti rodinného pfislusnika az do doby
pfedani na operaCni sal. To vyrazné€ sniZuje perioperaCni Uzkost. Benefitem je také
minimalni invazivita zakroku, ktera umoznuje ¢asné propusténi a navrat domu [14]. Tyto
obecné zasady plati i pro pacienty s AHC.

Porodnicka anestezie

K dohledani je kazuistika pacientky podstupujici cisafska fez a v nasledujicich letech
interupci [14,16]. V obou pfipadech byla uspé&sné provedena TIVA s propofolem, opioidem a
rocuronium. Po pfechozich inhalaénich narkézach pacientka popisovala extrémni slabost
koncetin, potize s polykanim a hemiplegii [14,16].
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mediciny, Fakultni nemocnice Plzen a Lékafska fakulta Univerzity Karlovy v Plzni,
hadrabovak@fnplzen.cz

Editori Ceského prekladu

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

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