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Doporuceni pro vedeni anestezie u

nemoci Charcot—Marie=Tooth

Nazev nemoci: nemoc Charcot—Marie—Tooth

ICD 10: G60.0

Synonyma: Hereditarni motoricka a senzoricka neuropatie.

Zahrnuje: Charcot—Marie—Tooth, Déjerine—Sottas, hereditarni motoricka a senzoricka
neuropatie (avdak tento termin zahrnuje entity odliSné od CMT s heterogenni dédi¢nosti),
hypertrofickd neuropatie détského véku, peronealni muskularni atrofie (hypertroficky typ),
Roussy-Lévy syndrom

Souhrn o nemoci:

Charcot—Marie-Tooth (CMT) syndrom je nejCastéjSi vrozena periferni neuropatie (vyskyt
1:2500-1:10000, 2,8/10000 ve Spanélsku), pramé&rné se objevuje v 16 letech (rozptyl 2-50
let, ale popsany je i vyskyt v raném détstvi a po 80. roce zivota). U pacientl se vyskytuji
znaky motorické a senzorické polyneuropatie (slabost a atrofie distalnich ¢asti dolnich
koncetin, Casté pady a abnormality chize) a pes cavus (lukovitd noha). Kromé deficitu
souvisejiciho s poruchou motorickych nervi vétSina pacientd trpi slabou senzorickou
poruchou rukou a nohou. Lé¢ba nemoci je podplrna. Ocekavana délka zivota neni zkracena,
s vyjimkou nékterych forem Déjerine—Sottas a tézkych forem CMT, vady spojené
S onemocnénim jsou v8ak normou.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineCny

Mozna Spatna diagnoza

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



http://www.orpha.net/

Souhrn o nemoci

Pomala progrese postizeni v dospélosti Ize vysvétlit snizenim rezerv a kompenzacnich
mechanisml spolecné s progresi skeletalnich deformaci vznikajicich kvuli svalové slabosti.
Tento klasicky koncept je nicméné kontroverzni, souvisi vétSinou pouze s CMT1A. K
progresi ubytku axonu dochazi u vétsiny typl CMT, je pfi¢inou progresivni slabosti u mnoha
pacientu.

Nékdy je CMT spojeno se stiedné tézkou az tézkou chronickou bolesti koncCetin, ktera
obvykle souvisi s postizenim kloubu a svall, malokdy je to bolest neuropaticka.

CMT je Castéji autozomalné dominantni onemocnéni (ale je zde geneticka heterogenita,
popsano bylo vice nez 30 patogennich genu, popsané jsou i X-vazané a autozomalné
recesivni formy nebo mutace mitochondrialni DNA projevujici se CMT—like fenotypem).
Nejcastéjsi je typ CMT1A, predstavuje zhruba 55 % vSech pfipadd CMT a 66,8 % pfipadu
CMT1. Zpusoben je trisomii alel oblasti rozsahu 1,5Mb v 17p11.2, obsahujici gen PM P22
(zpUsobuje nadmérné davkovani a nadprodukci PMP22 a jeho ukladani ve Schwannovych
bunkach, coz je mechanismus vedouci k programované bunééné smrti, konecCny
mechanismus u¢inku CMT zlstava neznamy). Procentualni zastoupeni se muize |liSit
v zavislosti na zemépisném plvodu a v zavislosti na riznych hlasenych sériich.
Dyckova klasifikace ze 70. let zlstava platna, avSak molekularni genetika zménila nosologii
(pro kompletni informace viz Berciano J. et al):
a) Typ | (CMT1, demyeliniza¢ni a hypertroficka) s AD nebo AR dédi¢nosti
b) Typ Il (CMT2, neuronalni nebo axonalni) s AD nebo AR dédi¢nosti
c) Typ llI (CMTS3, vétSinou de novo heterozygotni genové mutace, vzacné AR),
vyhrazeny pro nemoc Déjérine—Sottas nebo pro pacienty stéZzkou formou
demyelinizani CMT
d) X-vazané formy
e) Komplexni formy (napf. asociované s pyramidovymi pfiznaky, atrofii optiku, hluchotou
— vyskytujici se v nékolika typech CMT, pigmentova degenerace sitnice naznacuje
mitochondrialni onemocnéni)

Nemoc se projevuje predevsim fenotypem zplsobenym mutacemi v genu kodujicim periferni
myelinprotein-22 (duplikace), mutace v genu kédujicim dynamin-2 jsou velmi vzacné.

Diagnostika: rodova linie — pfedci postizeni CMT a/nebo zadatek onemocnéni v détstvi (v
pfipadé negativni rodinné anamnézy), plizivy pomalu progreduji klinicky pribéh, pfitomnost
pes cavus, na rozdil od ziskanych neuropatii absence pozitivnich senzorickych symptomu
(parestezie, dysestezie) navzdory jasnym znakum senzorického deficitu. Nasledovat mize
elektrofyziologické vySetfeni (CMT1 a CMT2 klasifikace zavisi na hrani¢ni hodnoté 38 m/s,
dle zvyklosti méfeni rychlosti vedeni nervd na obou hornich kon&etinach, n. ulnaris a n.
medianus). V urCitych pfipadech se diagnostikuje i podle neuropatologickych kritérii na
zakladé vysledku nervové biopsie.

Nakonec probiha specificky zaméfené genetické testovani (molekularni diagnostika).

Typické vykony

Casté jsou ortopedické vykony: vykony na mékkych tkanich, osteotomie a artrodézy
(izolované i kombinované vykony), mnohoc¢etné transpozice $lach u vad chodidel a operace
skoliozy. Dale se provadi nervové biopsie. Zaznamenany je i pfipad brani¢ni plikace.
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Typ anestezie

Zdrojem informaci jsou pro nas kazuistiky.

VétSinou se voli celkova anestezie, bezpe¢né muze byt pouzita doplfiovana anestezie i
intravendzni anestezie, s pouzitim i bez pouziti nervosvalovych relaxancii.

Uspé&sné jsou pouzivany neuroaxialni bloky (epiduralni, spinalni, kombinovany spinalni
epiduralni).

V nékolika pfipadech byly pouzity ultrazvukem navadéné nervové blokady k pooperacni

analgezii bez dlouhodobych neurologickych komplikaci. Svalova odpovéd na neurostimulaci
muze byt abnormalné nizka.

Nezbytna doplikova predoperacni vysetreni (vedle standardni péce)

V souvislosti s dysfunkci n. phrenicus, s dysfunkci branice nebo s abnormalitami hrudniho
koSe je popisovany vyskyt restrikéni plicni poruchy, v téchto pfipadech je dulezité dikladné
vySetfeni pacienta. Centralni spankova apnoe muize byt asociovana s dysfunkci branice a

s hyperkapnii, zatimco pfitomnost obstrukéni spankové apnoe se objevuje pravdépodobné

v dusledku neuropatie faryngu. Syndrom neklidnych nohou a opakované pohyby koncetin se
objevu;ji u pacientll s CMT2. Dysfunkce hlasivek, pravdépodobné ve vztahu k postizeni nervi
hrtanu, se objevuje v asociaci s nékterymi typy CMT, hrozi zde riziko progrese do bilateralni
paralyzy a aspirace.

VySetiena by méla byt pfitomnost autonomni denervace, jedna se o bézny pfiznak
onemocnéni.

Pokud je to mozné, méli bychom posoudit i dal$i komorbidity. Napf. diabetes muze vést
k dalSimu zhorSeni neuropatie.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Nejsou zadné zpravy.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Nejsou zadné zpravy.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Nejsou zadné zpravy.
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Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Doporucena je zvySena pozornost pfi polohovani a protekce tlakovych bodl, komprese
nervl mize zhorsit neuropatii.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Léky k 1éEbé neuropatie (syndrom neklidnych nohou) nebo k I€€bé chronické bolesti.

Néktefi pacienti mohou mit kvlli psychiatrickému onemocnéni (deprese, uzkost) nasazena
psychofarmaka.

V nékolika malo pfipadech se pouziva misni stimulace k Ié€bé chronické bolesti koncetin.

Anesteziologicky postup

V fadé kazuistik byla davka thiopentalu pouzita k ivodu do anestezie nizSi nez u kontrolni
skupiny pacient(, velikost davky odpovidala zavaznosti onemocnéni.

Oxid dusny muze teoreticky plsobit neurotoxicky inhibici methioninsyntazy. CMT Association
(USA), CMT Association Australia, CMT International (Canada) a CMT United Kingdom jej
uvadi jako stfedni az vyznamné riziko potencialni toxicity a zhor3ujici se neuropatie u lidi
s CMT.

Pfesto systematicky pfehled (11 studii, 41 publikaci) neukazuje na Zadné neurologické
zhor$eni, autofi uvadéji tuto latku jako bezpecnou u dospélych i déti.

Doporucené je vyhnout se sukcinylcholinu.
Odpoveéd na nedepolarizujici nervosvalova relaxans muze byt nepfedvidatelna.
Popisované je bezpecné pouziti sugammadexu k antagonizaci nervosvalové blokady.

U pacientu tézce postizenych (kyfoskoliéza) se mlze rozvinout respiracni nedostatecnost po
neuroaxialni anestezii (vy$Si nez oCekavana urover senzorické a motorické blokady).

Zvlastni ¢i doplnujici monitorace

DoporuCované je pouziti monitorace hloubky nervosvalové blokady. Doporucené je
k monitorovani zvolit m. adductor pollicis brevis, dolni kon€etiny jsou Casto vyrazné
denervované. Avsak i na hornich koncetinach maze byt kvuli jejich postizeni monitorovani
obtizné.
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Mozné komplikace

Toto onemocnéni pravdépodobné& neni spojené s rizikem hyperkalémie po podani
sukcinylcholinu, ale i pfesto je doporuené vyvarovat se jeho pouZiti.

Odpovéd na nedepolarizujici svalova relaxans muaze byt rizna, popisovana je prodlouzena i
zkracena doba ucinku.

Popisovana je i aspirace v dusledku parézy hlasivek.

Pokud ma pacient pfidruzené onemocnéni plic, méli bychom zvazit pooperacni ventilacni
podporu (BiPAP nebo CPAP). To zahrnuje i pacienty se spinalni anestezii.

Pooperacni péce

Je dullezité davat pozor na moznou dysautonomii a dysfunkci dolnich mo€ovych cest (muzi a
zeny).

Podpora ventilace — viz vySe.

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

Objevit se pooperacné muize z mnohych pfi€in respiracni insuficience. Pacienti, jejichz
respiracni systém je nemoci postiZzeny (svaly hrudniku nebo branice) mohou byt respiraénim
selhanim ohrozeni, to by mélo byt zohlednéno a méli bychom minimalizovat dalSi zhorSujici
faktory (Iéky, typ chirurgického zakroku, chirurgické pfistupy).

Ambulantni anestezie

V ramci ambulantni anestezie je doporu¢ované nepouzivat nervosvalova relaxancia.

Porodnicka anestezie

Ve studii (Medical Birth Registry of Norway, n=108), mély zeny s CMT vyS$8i vyskyt anomalii
a krvaceni po porodu: mira opera¢niho feSeni byla dvakrat vy$Si nez u referencni skupiny,
forceps byl pouzit tfikrat Castéji u zen s CMT. VétSina cisarskych fezi u CMT byla akutnich.

Pro porod a cisarsky fez mlze byt pouzita epiduralni nebo kombinovana spinalni epiduralni
anestezie. Vétsina publikovanych pfipadu neukazuje na zhorSeni stavu.

Spinalni anestezie byla pouZita u cisafského Fez (planovaného i akutniho) stejné jako
anestezie epiduralni.
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davide.pareyson@istituto—besta.it

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

Toto doporuéeni bylo pfeloZzeno do ¢eského jazyka:

Vaclav Vafek, anesteziolog, Klinika détské anesteziolqgie a resuscitace, Fakultni nemocnice
Brno a Lékarska fakulta Masarykovy univerzity, Brno, Ceska republika
vafek.vaclav@fnbrno.cz

Editofi éeského prekladu:

Martina Kosinova, Martin Vavfina, 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,
Plzen, Ceska republika

Zastita prekladu do €eského jazyka:

https://www.csarim.cz/

https://www.akutne.cz/
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