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Doporuceni pro vedeni anestezie
u Collagen Vl-related myopatie

Nazev nemoci: Collagen VlI-related myopatie = Myopatie spojena s kolagenem VI
ICD 10: G71

Synonyma — Spektrum fenotypu:

Mirna forma: Bethlemova myopatie / benigni kongenitalni svalova dystrofie
Intermediarni forma: Panevni pletencova svalova dystrofie, myosclerosis myopatie

Zavazna forma: Ullrichova myopatie / kongenitalni atonicka skleroticka svalova
dystrofie

Souhrn o nemoci: Poprvé byla popsana Ullrichem v roce 1930 a Bethlemem v roce 1976
[1]. ZpUsobuji ji mutace v kterémkoli ze 3 gend, které koduji syntézu kolagenu typu VI,
COL6A1, COL6A2 a COLGBA3 [2]. Kolagen VI je hlavnim pfispévatelem ke stabilité
extracelularni matrix. Rezidualni funkénost zbyvajiciho kolagenu VI urluje klinickou
zavaznost poruchy [3,4]. V minulosti patfili Bethlemova a Ullrichova myopatie k rdznym
entitdm, nyni se o nich uvazuje jako o extrémech v Sirokém spektru fenotypu kolagen VI
myopatie. Mozné jsou jak dédicné formy (vétSinou autozomalné recesivni), tak de novo
vzniklé mutace (vétSinou autozomalné dominantni), pfiemz druha varianta je Castéjsi.
Kombinovana prevalence se odhaduje na pfiblizné 1:100 000 narozenych (rdzné udaje pro
rizné podtypy). Diagndéza je zalozena na svalové biopsii a molekularné genetickém
testovani. Neexistuje Zadna pficinna lé¢ba.

Bethlemova myopatie se u pacientd projevuje mirnou svalovou slabosti, hypermobilitou
perifernich kloubl a kontrakturami proximalnich kloubu. Nastup pfiznaki je v pozdnim
détstvi nebo dospivani. V prabéhu let se mobilita snizuje, ale obvykle zlstava zachovana i v
pokrocilych letech. Nejsou dostupna data o délce zivota. Celkové ma pfiznivy pribéh.

V pfipadé Ullrichovy myopatie, jsou svalova slabost a svalové kontraktury zaznamenany jiz
pfi narozeni nebo v ¢asném détstvi. Novorozenci mohou vykazovat vrozenou dislokaci kycle
a celkovou hypotonii, zatimco kojenci mohou mit potiZze s lezenim do schodu. | kdyZ jsou
v détstvi pacienti relativné samostatni, vétsina bude vazana na invalidni vozik jiZ od raného
dospivani. Postizeni dychacich svall je Casté a ventilacni podpora mulze byt nutna
intermitentné (v noci) nebo trvale. Klinicky pribéh mulze byt komplikovan rekurentnimi
plicnimi infekcemi. Fenotyp je charakterizovan hypermobilitou perifernich kloubu,
kontrakturami proximalnich kloubl, skoliézou a kyfézou. Postizeni jedinci mivaji typicky
vzhled: kulaty oblicej s dlouhymi tenkymi konCetinami a ubytkem svalové hmoty. Svalova
slabost muze také branit adekvatnimu zvykani a maze tak vést k podvaze.

Poskozena funkce kolagenu VI mulze také vést k folikularni hyperkeratéze, ktera vede k
poskozeni hojeni ran a sklonu ke keloidnim jizvam.




Kolagen VI se v CNS nenachazi, a proto kognitivni schopnost jedince neni ovlivnéna.
Smysly jsou rovnéz bez postizeni. Srde¢ni funkce se u Ullrichovy choroby jevi jako normalni.
Data pro Bethlemovu myopatii jsou v rozporu s izolovanymi zpravami o mirné kardiomyopatii
a nejasném vyznamu pro anesteziologickou praxi [5]. Sérova kreatinkinaza maze byt mirné
zvysena jako biochemicky marker onemocnéni.

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

Mozna Spatna diagnoza

= Vice informaci o nemoci, referenénim centriim a organizacni informace naleznete
v na webu Orphanet: www.orpha.net
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Typické vykony

Chirurgické korekce muskuloskeletalnich deformit, zejména deformit patefe - nap¥. korekce
skoliozy [6]. Difrakéni osteotomie — s vlozenim ristové ty€e. Uvolnéni kontraktur.

Plasticka chirurgicka korekce jizev.

Typ anestezie

Neexistuji zadné udaje, které by naznacCovaly pfevahu intravenéznich nebo inhalaénich
anestezii [7]. Literatura a patofyziologie nenaznacuji zadnou souvislost s maligni hypertermii.
V kontextu imobilizace pacientl, by se vS§ak neméla pouzivat depolarizujici svalova relaxans
(sukcinylcholin).

V literatufe je k dispozici jen malo informaci o neuroaxialni blokadé a regionalni anestezii u
téchto pacientu. PFitomnost skoliozy a / nebo kyfézy mlze predstavovat vyznamnou
technickou vyzvu. Regionalni anestézie mize byt prospéSna u pacientl se snizenou vitalni
kapacitou plic, ale také pfedstavuje vyzvu pfedev8im v naro€ném anatomickém pfistupu v
disledku kontraktur a obtizi pfi polohovani. Pamatujte, ze nékteré zpravy naznacuiji, ze i
minimalni poskozeni tkané maze zplsobit zavazné podkozni krvaceni.

Nezbytna dopliikova predoperacni vySetreni (vedle standardni péce)

Respiracni funkce je tfeba dikladné posoudit pfed podanim celkové anestezie. Vice nez
provedeni rentgenu hrudniku, je doporuovano provedeni funkénich plicnich testu.
Doporucéena je i analyza arterialnich krevnich plyna.

Prestoze se zda, Ze srdecni funkce sama o sobé& neni ovlivnéna, muUze existovat
pravostranné srdecni selhani v disledku dlouhodobého respiracniho postizeni, a proto se
doporuCuje v pfipadé podezieni provést EKG a echokardiografické vysSetfeni. Vyznam
jednotlivych hlaSeni velmi mirné a klinicky irelevantni kardiomyopatie u Bethlemovy myopatie
neni dosud jasny.

Krevni odbéry mohou odhalit polycytémii (respiracni posSkozeni) nebo soubéZnou infekci
(nejCastéji respiracni). MoCovina, kreatinin a elektrolyty pomohou vyloucit poskozeni ledvin v
disledku jiz existujici skoliozy a bazalni hladiny mohou byt uzite€né pfed planovanou
operaci v poloze na bfrise.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

V konkrétnich pfipadech doprovazenych typickymi stigmaty obliCeje, mize mikrognacie a
vysoce klenuté patro vést k obtizZnym intubacnim podminkdm. Doporuéuje se adekvatni
pfiprava na obtizné zajiSténi dychacich cest.
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Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Literatura nenaznacuje zadné zvy$ené pozadavky vyplyvajici z myopatie jako takové. Avsak,
korek&ni operace patefe a rozsahlé operace pohybového aparatu jsou spojeny s rizikem
velké ztraty krve.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Nejsou hlaseny informace o potiZich souvisejici se zakladnim onemocnénim. Jak je uvedeno
vySe, pamatujte na proceduralni rizika velkych muskuloskeletalnich / spinalnich operaci.

Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Pfedchozi imobilizace, kontraktury a podvyziva mohou byt vyrazné a peclivé polohovani
pacienta je zasadni, aby se zabranilo vzniku dekubitd a syndromu z tlakového poskozeni
nervu.

Toto onemocnéni byva spojeno s respiracni nedostate¢nosti, a pfestoZze pronac¢ni poloha
(pro chirurgii patefe) muze byt napomocna pfi vyméné plynu, je tfeba vénovat zvlastni
pozornost odpovidajicimu polohovani.

Ullrichova myopatie je spojena s folikularni hyperkeratézou, ktera vede k tvorbé keloidnich

jizev, zhorSenému hojeni ran a zvySené zranitelnosti kiZze a mékkych tkani. Zvlastni
obezfetnost se doporucuje u obvazu, o¢nich polstarkd a jinych adhezivnich pomucek.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Déti s Ullrichovou chorobou mohou byt na dlouhodobé profylaktické terapii antibiotiky, coz
muze zménit vybér antibiotik pouzivanych pro chirurgickou profylaxi.

Cyklosporin A mlze byt prospésny pfi Ullrichové chorobé, u déti v ramci této terapie mohou
byt patrny vedlejSi ucinky, jako gingivalni hyperplazie a hypertenze.

Anesteziologicky postup

Mohou byt pouzity inhalacni i TIVA anestetické techniky. PouZiti neuroaxialnich blokad a
regionalni anestézie je podlozeno jen malo dlikazy. Invazivni postupy mohou vést k
vyznamnému koznimu a subkutannimu krvaceni.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Invazivni arterialni katétry se zdaji byt uzite€né pro odbér arterialnich krevnich plynu
k hodnoceni ventilace a respirace, jak b&éhem chirurgického zakroku, tak v pooperacnim
obdobi.
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V pfipadech plicni hypertenze a / nebo dysfunkce pravé komory by mélo byt zvazeno
pokrocilé hemodynamické monitorovani (Swan-Ganzuiv katétr, perioperacni TEE).

Mozné komplikace

Léze a reakce na kiizi mohou byt pozorovany v dlsledku pouziti obvazu, o¢nich polstarki a
EKG elektrod.

Tlakové dekubity se mohou snadno objevit pfi potizich vyplyvajicich z polohovani pacientu.

Pooperacni péce

V tézkych pfipadech (typicky Ullrichova myopatie) muze respiraéni selhani komplikovat
pooperacni pribéh. Tito pacienti by méli byt IéCeni v prostfedi intenzivni péce.

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

opioidni analgezie, dlouhodobému pusobeni nervosvalové blokady, hypotermie a
rezidualniho u€inku anestetik.

Ambulantni anestezie

Vzhledem ke komplexni a vzacné povaze této poruchy a riziku mozného pooperacniho
respiracniho selhani u tézce postizenych pacientl, by se ambulantni anestezie méla
zvazovat pouze u nejmirngjSich fenotypu.

Porodnicka anestezie

Literatura neposkytuje zadna data tykajici se pacientek s myopatiemi kolagenu VI.
Neuroaxialni blokady mohou byt komplikovany anatomickymi obtizemi a zranitelnosti kiize a
mékkych tkani (CAVE vysoké riziko krvaceni!).
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Odkazy na webové stranky:
CURE CMD (Support group based in the USA; content in English; containing links to further
online resources for non-physicians in social media): http://curecmd.org

MUSCULAR DYSTROPHY UK (Charity based in the UK; content in English; umbrella

organisation for over different conditions of muscular dystrophy):
http://www.musculardystrophyuk.org/
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Datum posledni Gpravy: Fijen 2015 (pfeklad duben 2020)

Toto doporuéeni bylo pfipraveno:
Autofi

Johannes Prottengeier, Specialist Anaesthesiologist, Erlangen University Hospital,
Germany
Johannes.Prottengeier@kfa.imed.uni-erlangen.de

Kathy Shammas, Anaesthetic Registrar, Great Ormond Street Hospital, London,
United Kingdom
Kathy.Shammas@gosh.nhs.uk

Jonathan Smith, Consultant Anaesthetist, Great Ormond Street Hospital, London,
United Kingdom

Prohlaseni: Autofi nemaji Zadny financni ani jiny konkurenéni zajem na zvefejnéni. Pfiprava
tohoto doporuc€eni nebyla honorovana.

Toto doporuéeni bylo recenzovano:

Recenzenti

Peer recenzent 1

Bita Bozorgmehr, Kariminejad-Najmabadi Genetic Center, Teheran, Iran
b bzwr@yahoo.com

Peer recenzent 2

Luciano Merlini, Neurologist, Istituto Ortopedico Rizzoli, Bologna, Italy
luciano.merlini@unife.it

Jacopo Frugiuele, Anaesthesiologist, Rizzoli Orthopaedic Institute, Bologna, Italy
jacopo.frugiuele@ior.it

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

Toto doporuceni bylo preloZzeno do ¢eského jazyka:
Prekladatel:
Martina Klincova, anesteziolog, Klinika détské anesteziologie a resuscitace, Fakultni

nemocnice Brno a Lékarska fakulta Masarykovy univerzity, Brno, Ceska republika
klincova.martina@smai.cz

Editofi ceského prekladu:
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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 Plzefi 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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