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Doporuceni pro vedeni anestezie u

deficitu dekarboxylazy aromatickych L-aminokyselin

Nazev nemoci: Deficit dekarboxylazy aromatickych L-aminokyselin

ICD 10: G24.8/ E70.9

Synonyma: AADC deficit, DDC deficit, deficit DOPA dekarboxylazy, ALADD, AAD

Souhrn o nemoci: Deficit dekarboxylazy aromatickych L-aminokyselin (AADCD) je vzacna,
autozomalné recesivni neurometabolicka porucha, ktera byla identifikovana u pfiblizné 120
pacientt po celém svété. AADC (enzym) pfevadi 5-HT a L-Dopa na serotonin a dopamin,
pficemz dopamin je prekurzorem noradrenalinu a adrenalinu. Deficit tohoto enzymu ma za
nasledek kombinovany nedostatek serotoninu, dopaminu, noradrenalinu a adrenalinu.
Nedostatek AADC se bézné projevuje v prvnim roce zivota hypotonii, poruchami pohybu,
vyvojovym opozdénim a autonomni dysfunkci. Diagnostické testy zahrnuji prikaz metabolitl
neurotransmiterd v . mozkomi$nim moku, snizenou aktivitu AADC v plazmé& a potvrzeni
genetickym testem. Lécba je pfevazné symptomaticka, a to selektivnimi agonisty dopaminu,
inhibitory monoaminooxidazy (IMAO) a pyridoxinem. Zasadnim ukolem pfi anestezii pacientu
s touto chorobou je zvladani kardiovaskularni nestability, ktera se mize vzniknout v disledku
kombinace nizkych hladin nebo cirkulujicich katecholamini a snizené aktivity sympatiku v
kontextu intaktniho parasympatického systému. Pacienti mohou byt také extrémné citlivi na
exogenni katecholaminy kvuli mozné upregulaci srdecnich adrenergnich receptorl
sekundarné k nizkym hladinam endogenniho plazmatického katecholaminu.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagnoza

() Vice informaci o nemoci, referenénim centriim a organizacni informace naleznete
na webu Orphanet: www.orpha.net



http://www.orpha.net/

Typické vykony

MRI, gastrostomie, ortopedické vykony, mikrolaryngoskopie a bronchoskopie.

Typ anestezie

Jsou zaznamy o provadéni vykonu u déti v sedaci, celkové anestezii i v kombinaci celkové a
regionalni anestezie. Neexistuji v8ak Zadna doporucCeni, ktera by preferovala urcity typ
anestezie. Bez ohledu na zvolenou techniku by mél anesteziolog pFedpokladat
hemodynamickou nestabilitu a hypoglykémii a byt na né pfipraven — tyto mohou vzniknout jak
bé&hem zakroku, tak po ném.

Nezbytna doplrikova predoperacni vysSetieni (vedle standardni péce)

Kardialni nestabilita mize byt disledkem nedostatku katecholamin( a autonomni dysfunkce.
U pacientd uzivajicich bromokriptin je rovnéz riziko vzniku srdeéni fibrézy. Pacienti s AADCD
by méli byt pfedoperaéné vySetfeni pediatrickym kardiologem a méli by podstoupit vySetfeni
EKG a echokardiogram.

U pacientd, ktefi maji spankovou apnoe, by méla byt provedena pfedoperaéni spankova
studie. Néktefi pacienti s AADCD maji stridor a vyZzaduiji tak pfedopera¢ni ORL konzilium.

Cast pacientd s AADCD ma epilepsii, jejich IéEba by méla byt dobfe nastavena jiz pred
zakrokem a neni vhodné ji pfed zakrokem vysazovat.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Pacienti s AADCD maji vys8i vyskyt gastroesofagealniho refluxu, a proto maji vy3Ssi riziko
aspirace. Zajisténi dychacich cest maze byt také znesnadnéno nadmérnym slinénim.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivati

Neni hlaseno.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlaseno.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

U pacientl se kontrakturami je tfeba se peclivé vénovat polohovani.
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Také je potfeba sledovat télesnou teplotu a udrZzovat ji v normalnim rozmezi. Pacienti s
AADCD mohou byt v dusledku autonomni nestability nachylni k podchlazeni a také naopak k
hypertermii a nadmérnému poceni.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Pacienti s AADCD pravdépodobné uzivaji kombinaci Ié€Civych pfipravkl a je tfeba vytvofrit
individualni postup v zavislosti na |éCbé, kterou pacient uziva. Lécba prvni volby je provadéna
selektivnimi agonisty dopaminu, IMAO a pyridoxinem. DalSi symptomaticka lécba je
anticholinergnimi Iéky, melatoninem, benzodiazepiny a blokatory alfa-adrenoreceptor(.

IMAO vykazuji Sirokou Skalu interakci s anestetiky. IMAO zesiluji kardiovaskularni depresivni
ucinky inhalaénich anestetik, prodluzuji ucinky léki metabolizovanych oxidaci (pethidin,
fentanyl, morfin a barbituraty) a inhibuji plazmatickou cholinesterazu, coz prodluzuje dobu
pusobeni suxamethonia. S IMAO by se nemél podavat zejména petidin, protoze to mize vést
k silné hyperpyrexii v dasledku uvolfiovani serotoninu. IMAO mohou zesilovat ucinky
antihypertenziv, hypoglykemik a lokalnich anestetik.

Anticholinergni vedlejSi u€inky se mohou zhorsit, pokud jsou anticholinergika podavana bé&éhem
operace tém, ktefi je uzivaji pravidelné.

Pfi podavani sedaci pacientiim, ktefi jiz uzivaji benzodiazepiny nebo alfa-agonisty (napf.
klonidin), je tfeba postupovat obezietné.

Anesteziologicky postup

Pfedoperacné by méla byt potfeba sedativni premedikace zvazena, kvdli riziku
kardiorespiracni deprese. Je tfeba se vyhnout dlouhému laénéni kvdli riziku vzniku
hypoglykemie. BEhem perioperacniho obdobi by méla byt peclivé sledovana hladina glykémie
a v pfipadé potfeby by méla byt gluk6za podana intraven6zné.

Je vhodné predchazet kardiovaskularni instabilité béhem indukce a udrzovani anestezie.
Vyvarujte se vysokych vdechovanych koncentraci sevofluranu kvdli riziku bradykardie.
K utlumeni vagového tonu Ize podat atropin.

Neuromuskularni blokatory jsou u AADCD bezpecné.

Opioidy zpUsobily v jednom pfipadé téZzkou hypotenzi. Byla pozorovana hluboka hypotenze a
bradykardie pfi jejich podavani, proto je doporuc€eno titrovat opioidy, jako je fentanyl a morfin,
velmi opatrné. O pouZiti remifentanilu nejsou zvefejnény zadné udaje a nedoporucujeme jeho
pouziti, protoZe by mohlo dojit k prohloubeni hlubokych bradykardii.

Neexistuje Zadna souvislost této nemoci s maligni hypertermii. Pacienti s AADCD se mohou
stat hypertermickymi i hypotermickymi sekundarné k autonomni dysfunkci.

Je tfeba se vyvarovat centralné plsobicich antagonistd dopaminu (napf. metoklopramid,
haloperidol), protoZze mohou zhorsit pfiznaky nedostatku dopaminu. Fenothiaziny (napf.
Prochlorperazin) by se nemeély podavat kvdli jejich antidopaminergnim, antiadrenergnim a
antiserotoninergnim vlastnostem. Rovnéz je tfeba se vyhnout antagonistim serotoninu (napf.
ondansetron, granisetron).
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Vykony by mély byt naplanovany tak, aby se pacienti mohli vratit co nejdfive ke své l1éCbé.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Monitorovani teploty a hladin glukézy by mélo byt provadéno u vSech pacientd s AADCD. U
pacient se znamym srde¢nim onemocnénim nebo u pacientl podstupujicich velky chirurgicky
zakrok doporuCujeme pouZzit invazivni méfeni krevniho tlaku a zvaZzit zavedeni centralniho
Zilniho katetru.

Mozné komplikace

Autonomni instabilita znamena, Ze pacienti s AADCD mohou byt pfi anestezii hypotenzni a
bradykardi¢ti nebo mohou mit hypertenzi a tachykardii nebo se u nich mlze rozvinout arytmie.
Zda se, ze jsou citlivi na exogenni katecholaminy a vazopresory, jako je fenylefrin, a proto by
se mély tyto léky titrovat opatrné a za kontinualniho méfeni krevniho tlaku invazivni metodou.

Pokud je nutna inotropni podpora, je 1éEbou prvni volby periferni nizkodavkovany dopamin (1—
2 ug/kg/min.), jak doporucuje mezinarodni konsenzus a ktery byl jiz GspéSné pouzit. Neexistuji
Zadné dalSi publikované udaje o tom, které inotropni latky se maji pouzivat jako agens druhé
volby, a doporucuje se opatrna titraci s dalSimi léky volby. Efedrin bude u této skupiny pacientu
neucinny kvlli jeho nepfimému zplsobu pusobeni a existuji zaznamy o pouziti fenylefrinu,
které vedlo k tézké bradykardii v disledku odpovédi baroreceptort.

Pacienti s AADCD jsou nachyini k hypoglykémii, teplotnim vykyvim a dehydrataci (autonomni
dysfunkce muze mit za nasledek nadmérné poceni a prijem).

Pooperacni péce

Pacienti s AADCD by meli byt sledovani, kvuli moznému pooperaénimu poskozeni sympatiku
s moznym srde¢nim postiZzenim.

K Ié€bé nevolnosti a zvraceni pouzijte spiS podplrnou péci, pokud je zapotfebi antiemetikum,
podejte nizkou davku domperidonu (nepfekracuje hematoencefalickou bariéru).

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

U pacientd s AADCD se muze objevit dystonicka krize, ktera jsou €asto vyvolana zménou
léEby nebo sou€asné se vyskytujici infekci. Tézké krize mohou kompromitovat dychaci cesty
a mohou vést ke vzniku rhabdomyolyzy. Lécba je podplrna, pfi¢emz pacienti mohou
vyZadovat sedaci (obvykle benzodiazepiny) a podporu organt na jednotce intenzivni péce.

Nékolik pacientt s AADCD zemfelo nahle, na podkladé pfedem znamych arytmii.

Pyrexie muze byt sekundarni, vznikla kvili autonomni nestabilité. Hladinu cukru v krvi je tfeba
vzdy kontrolovat, protoze tito pacienti jsou nachylni k hypoglykémii.
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U pacientd se muze v dusledku zvySené vagové aktivity v gastrointestinalnim traktu vyvinout
prijem. Je tfeba peclivé sledovat rovnovahu tekutin a elektrolyty.

Ambulantni anestezie

Pacienti s AADCD by méli po vykonu zlstat v nemocnici pro nasledné monitorovani.

Porodnicka anestezie

U pacientd s AADC byly publikovany studie o uspéSném téhotenstvi. Ale dosud nebyly
publikovany zadné zpravy o provadéni porodnické anestezie.
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