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Doporuceni pro vedeni anestezie
u Myotonia congenita Becker

Nazev nemoci: Recesivni myotonia congenita
ICD 10: G71.1

Synonyma: Myotonia congenita Becker, Beckerova choroba
Souhrn o nemoci:

Myotonia congenita Becker je autozomalné recesivni typ vrozené myotonie, nedystroficky
typ. Poprvé byla popsana Peterem Emilem Beckerem v 70. letech [1]. Celosvétova
prevalence myotonia congenita je asi 1: 100 000, nicméné v nékterych zemich (napf.
Norsko) je incidence az 10krat vysSi [2,3]. Je spojena s mutacemi v CLCN1 (stejné jako u
autozomalné dominantni Thomsenovy choroby), gen kédujici chloridovy kanal kosterniho
svalstva. Mutace u Myotonia congenita Becker vede ke snizeni toku chloridovych iontl
b&hem repolarizace, ktera vede k trvalé svalové kontrakci [4]. Snizena vodivost chloridovych
iontd mutovanymi chloridovymi kanaly zpusobuje hyperexcitabilitu membrany svalového
vlakna vedouci k vyboji aberantnich ak&nich potenciald.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedine¢ny

MozZna Spatna diagnéza

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



http://www.orpha.net/

Souhrn o nemoci

Klinicky obraz je charakterizovan zpomalenou relaxaci po usilovnych védomych kontrakcich
(myotonicka ztuhlost). Myotonie ma tendenci se zlepSovat cvi€enim, tzv. ,warm-up”
fenomén. Obvykle se projevuje b&éhem prvni nebo druhé dekady zivota s pomalym vyvojem v
pozdéjSich desetiletich.

koncetiny. Castym pfiznakem je svalova hypertrofie. Nékdy je doprovazena postupné
progredujici slabosti a zvlastnimi pfechodnymi epizodami proximalni slabosti, zahrnujici
zejmeéna svaly rukou a pazi, které jsou spojeny se specifickymi typy mutaci [5].

V genu CLCN1 bylo hlaseno vice nez 150 riznych mutaci, z nichz nékteré byly spojeny s
(dominantni forma, mirnégjSi). Laboratorni diagnostika myotonia congenita je zalozena na
sekvenovani genu CLCN1. Identifikace mutaci v genu CLCN1 u pacienta a rodi¢u odlisi dvé
klinické formy onemocnéni. Protoze nemoc sdili symptomy s paramyotonii congenita i
dalSimi chorobami s myotonii, je skupina gent zapojenych do diferencialni diagnostiky
dostate¢né velka, aby vSechny mohly byt sekvenovany soucasné, novymi technikami
sekvenovani genomu (NGS).

V pfipadé chirurgického zakroku u pacientl s myotonia congenita nebo s jakoukoli jinou

myopatii by se kromé& analyzy diagnézy pomoci NGS meély analyzovat také nékteré geny
souvisejici s maligni hypertermii (zejména geny RYR1 a CACNA1S).

Typické vykony

Na rozdil od pacientt trpicich jinymi neuromuskularnimi poruchami, jako je myotonicka
dystrofie, neexistuje Zzadna typicka operace. Moznymi komplikacemi myotonia congenita
Becker jsou kloubni problémy a Casté pady se zranénim, které mohou vést k ortopedické /
traumatologické operaci.

Typ anestezie

Neexistuje zadné jednoznacéné doporuceni pro celkovou nebo regionalni anestezii.

Pokud to vykon umoznuje, mélo by byt preferovano pouZziti neuroaxialni anestezie (spinalni /
epiduralni / kombinovana spinalni-epiduralni) ¢i blokady perifernich nervl. Regionalni formy
anestezie jsou povazovany v indikovanych pfipadech za prvni volbu anestezie s ohledem na
patofyziologii myotonia congenita a moznost vzniku maligni hypertermie (MH) [6].

Existuji urcité obavy tykajici se rizika maligni hypertermie u pacientl s myotonii congenita, a
proto jsou tendence podavat pouze anestetika, ktera nespousti maligni hypertermii.
Nejnovéjsi vyzkumy v8ak ukazuji, Ze myotoni¢ti pacienti s maligni hypertermii mohou mit
mutace na dvou odliSnych genetickych lokusech, jeden pro myotonii a druhy pro maligni
hypertermii [5,7]. Vzhledem k t€émto poznatkim doporu€ujeme v pfipadé nutnosti celkové
anestezie podat anestezii bez spoustécich latek i pfesto, Ze podle nedavného prehledu je
spojeni s maligni hypertermii povazovano za vysoce nepravdépodobné [8].

Je publikovan pouze jeden pfipad, ktery uvadi pouziti midazolamu k sedaci pacienta
S myotonia congenita Becker bez znamek nezadoucich uGc&inkl [6]. Neexistuje vSak zadna
evidence bezpecného podavani benzodiazepinl k sedaci. Proto doporucujeme k sedaci
pouzit Target Controlled infuzi (TCI) propofolu nebo rychle uginkujicich opioidd.
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Nezbytna doplikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

ProtoZze mohou byt jedinci s myotonii congenita Becker ve zvySeném riziku nezadoucich
ucink souvisejicich s anestezii, testovani rizikovych jedincd béhem détstvi je vhodné k
objasnéni jejich genetického stavu [9]. Kazdy pacient s myotonii congenita Becker by mél
pfed anestezii podstoupit neurologické vySetfeni, a to zejména pred neuroaxialnimi
technikami.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Monitorace hloubky nervosvalové blokady je dlirazné doporucena pro uUvod do celkové
anestezie. Vyhnuti se sukcinylcholinu je nezbytné k tomu, aby se zabranilo vSem moznym
komplikacim, v€etné svalové rigidity, a nasledné vzniklé situace ,can't intubate can't
ventilate“ [10,11].

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

Zadna.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Zadna.

Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

U pacientd s myotonia congenita Becker neni zadny specificky pfistup k polohovani,
transportu nebo mobilizaci po operaci. Casna pooperaéni mobilizace je pfinosem.
Fyzioterapeuti by méli brat v dvahu tzv. ,warm-up®“ fenomén, ktery je pro pacienty s myotonia
congenita Becker typicky.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Mezi anestetiky uzZivanymi k celkové anestezii a mexiletinem nebo acetazolamidem
neexistuji zadné interakce. Karbamazepin muze antagonizovat UCinky nedepolarizujicich
svalovych relaxancii (napf. Pancuronium). Jejich davka by méla byt zvy8ena a pacienti by
meli byt peclivé monitorovani z davodu rychlejsiho zotaveni z nervosvalové blokady, nez je
béZzné. Benzodiazepiny mohou zvySovat sérové hladiny fenytoinu. Chinin zvySuje
nervosvalové Uc€inky sukcinylcholinu. Podavani dantrolenu muze potencovat vekuroniem
indukovanou nervosvalovou blokadu.

Anesteziologicky postup

Celkova anestezie by méla byt provedena jako totalni intravendzni anestezie. Pro vhodné
léky doporucujeme rezim TCI z dlivodu dobré kontroly plazmatické / efektivni koncentrace. U
pacienta s myotonii chloridovych kanalu se propofol jevi jako idealni anestetikum. Duvodem
je jeho antimyotonicky ucinek vznikly v dusledku modulace napétové Fizenych sodikovych
kanall v sakolemné kosterniho svalu. Aplikace propofolu cestou velkych Zil pfedlokti snizuje
vyskyt bolestivé reakce [8]. Rokuronium se jevi jako idealni 1€k k navozeni nervosvalové
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blokady diky dostupnosti selektivnino antagonisty sugammadexu, kterym lze zvratit
nervosvalovy blok jakékoliv hloubky na konci operace [12-14].

Neuroaxialni techniky nevyzaduji zadny specificky pfistup k pacientdm s myotonia
congenita Becker.

Zvlastni ¢i doplnujici monitorace

Standardni monitorace vitalnich funkci by méla byt soucasti vSech typl anestezie, vCetné
sedace. Durazné se doporucuje monitorovani hloubky nervosvalové blokady béhem uvodu,
udrzovani i vyvedeni z celkové anestezie po ukonCeni operace s cilem zamezeni vzniku
rezidualni nervosvalové blokady. Adekvatni davka sugammadexu by méla byt podana po
zméfeni hloubky nervosvalové blokady navozené rokuroniem po ukoneni operacniho
vykonu. U delSich vykonu je nutné pfesné méfeni teploty a udrzovani normotermie, protoze
chlad muze zhorSovat myotonii u pacientd s myotonia congenita Becker [9].

Mozné komplikace

Anesteziologové by si méli byt védomi rizika pouzivani sukcinylcholinu u pacientd
s myotoniemi chloridovych kanall. Podavani sukcinylcholinu u nich mdze zpusobit
pretrvavajici rigiditu celého téla s naslednymi obtizemi pfi zajiStovani dychacich cest [10,11].
Pacienti s myotonickou dystrofii myvaji myotonickou odpovéd také na neostigmin a
zvySenou senzitivitu k nedepolarizujicim nervosvalovym relaxans [15-20]. V takovych
pfipadech je preferovano pouziti rokuronia s moznosti aktivni reverze sugammadexem.

Ve vzacnych pfipadech muze i podani adrenalinu &i selektivnich beta-adrenergnich agonistt
ve vysokych davkach zhorsit myotonii [9].

Pooperacéni péce

Riziku reintubace v disledku svalové slabosti ¢i myotonické reakci se Ize vyhnout pouzitim
sugammadexu a duslednou monitoraci na dospavacim pokoji v€etné monitorace hloubky
rezidualni nervosvalové blokady po dobu alespon 2 hodin po operaci. Udrzovana by méla byt
i normotermie.

Informace o akutnich komplikacich spojenych s nemoci / diferencialni diagnostika

Rigidita celého téla

Spoustéé: Sukcinylcholin

Prevence: zamezeni podavani sukcinylcholinu

Rigidita celého téla se vyznacuje generalizovanou kontrakci kosterniho svalstva. Spontanni i
fizena ventilace mlGze byt ohrozena. LéCbou je navozeni nervosvalové blokady a zajisténi
dychacich cest orotrachealni intubaci a pokracovanim umélé plicni ventilace [21].

Situace, které by mély byt brany v ivahu pro diferencialni diagnostiku:

Maligni hypertermie mlze byt charakterizovana nebezpecnou nahle vzniklou hypertermii,
ztuhlosti kosternich svalu, hypotenzi, arytmii a/nebo jinymi komplikacemi, vyzadujicimi
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okamzity zasah. V kazdé nemocnici poskytujici anesteziologickou péci by mél existovat
standardizovany protokol pro vyskyt maligni. Zakladni IéEba zahrnuje podavani dantrolenu
i.v. a symptomatickou terapii. Podrobnosti naleznete v Supplementu €. 10-2015 - Maligni
hypertermie.

Opioidy indukovana svalova rigidita je charakterizovana zvySenym svalovym tonem obcas
progredujicim do zavazné svalové ztuhlosti. Rigidita mGze snizit plicni poddajnost a funkéni
rezidualni kapacitu plic, miZe omezit nebo zabranit adekvatni ventilaci a mize tak zpUsobit
hyperkarbii, hypoxii a zvySeni ICP. Opioidy indukovana rigidita také zvySuje tlaky v plicnici,
centralni Zilni tlak a plicni cévni rezistenci. Bylo prokazano, Ze obtiZzna ventilace maskou a
samorozpinacim vakem je zplsobena uzavérem hlasové Stérbiny, ktera nasleduje po podani
opioidl. Lécbha taktéz spociva v podani nervosvalovych relaxans, zajisténi dychacich cest
orotrachealni intubaci a pokracovanim v umélé plicni ventilaci [22].

Pokud potfebujete navodit nervosvalovou blokddu v kratkém cCase po aktivnim zvratu
blokady sugammadexem, mizete pouzit benzylisochinolinova svalova relaxans (atracurium,
cis-atracurium, mivacurium) nebo je-li nutné provedeni rychlého uvodu, mlzete znovu pouzit
rokuronium. V tom pfipadé je vSak o to dllezitéjSi monitorovat hloubku nervosvalové blokady
objektivné.

Ambulantni anestezie

NemUzeme doporucit ambulantni anestezii. Vzhledem k riziku myotonické krize je nutné
zajistit adekvatni pooperaéni monitoring vitalnich funkci, vhodnou analgezii a zajistit
normotermii. Jednodenni chirurgie je vSak dle naseho nazoru pfijatelna.

Porodnicka anestezie

Nejbé&znéjSim vykonem v porodnictvi s potfebou anesteziologické péce je cisafsky fez. Prvni
volbou pro vétSinu porodnickych vykonl by mél byt jakykoli druh neuroaxialni anestezie:
epiduralni / spinalni / spinalni-epiduralni. V pfipadé kontraindikace pro neuroaxialni techniky,
je mozné provedeni celkové anestezie za podminky pfizplsobeni postupu patofyziologii
myotonia congenita Becker. Pouziti kombinace TCI propofolu, rokuronia a sugammadexu
v adekvatnich davkach je pfi dostupnosti zminénych |éCiv a dle aktualni literatury vhodna
volba. [23,24].

Béhem vaginalniho porodu je dllezité se vyhnout nadmérnému a dlouhodobému vnimani
bolesti. Proto by meéla byt rodi€ce poskytnuta jakakoli forma porodnické analgezie:
neuroaxialni (epiduralni) analgezie, remifentanil v rezimu PCA, oxid dusny (Entonox®) a /
nebo jiné systémoveé nebo zavedené analgetické postupy na daném porodnickém oddéleni.
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