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Doporuceni pro vedeni anestezie

u Distalni artrogrypézy typu 1

Nazev nemoci: Distalni artrogrypéza typu 1

ICD 10: Q74.3

Synonyma: Distalni arthrogrypdza multiplex congenita typu |, distalni artrogrypdza typ 1A,
distalni artrogrypéza typ 1B

Souhrn o nemaoci: Distélni artrogrypéza typu 1A (DA1A; MIM 108120) a 1B (DA1B; MIM
614335) - vrozené neprogresivni myopatie — se manifestuji kontrakturami rukou a komplexu
kotnik-noha a silné pfipominaji kontrakty pozorované u Freeman-Burian a Sheldon-Hall
syndromu (FBS a SHS), ale postradaji dalSi kraniofacialni nalezy. Malformace koncetin
akceptované v diagnostickych kritériich spole€nych pro FBS a distalni artrogryp6zy zahrnuji
dva nebo vice z nasledujicich: talipes equinovarus, metatarsus varus, vertikalni talus, talipes
equinovalgus, calcaneovalgus, camptodaktylii, ulnarni deviace zapésti a prstl, prekryvajici
se prsty na rukou nebo na nohou a hypoplastické nebo nepfitomné mezifalangealni zahyby.
DA1A a DA1B ukazuji autozomalné dominantni dédi¢nost. Neexistuje zjevna genderova,
etnicka nebo geograficka preference a environmentalni a rodiCovské faktory nejsou zahrnuty
do patogeneze.

DA1A a DA1B byly povazovany za fenotypové identické (tedy DA1), které se liSily pouze
genotypem, a oba vykazovaly autozomalné dominantni dédi¢nost [1]. Nebyla zjevna
genderova, etnicka ani geograficka preference a environmentalni a rodiCovské faktory nebyly
zahrnuty do patogeneze [1]. DAL1A byla zpusobena alelickymi variacemi genu pro
tropomyosin 2 (TMP2; MIM 190990), lokalizovanym na 9p13,3 [6-7], a DA1B byl zpUsoben
alelickymi variacemi genu pro ,slow type myosin-binding protein C* (MYBPC1; MIM 160794),
umistény na 12923,2 [8]. DA1 byl povazovan za nalezejici do skupiny fenotypové podobnych
entit nazyvanych distalni artrogrypézy [9, 10]. Artrogryposis multiplex congenita byla odliSna
entita od distalnich artrogrypéz [9]. DalSi diferenciaini diagnézy zahrnovaly distalni
artrogrypézu typu 3, 7 a 8; Schwartz-Jampellv syndrom; a nesyndromatické kontraktury
distalnich koncetin. DA1 byl primarné odliSena od vSech ostatnich stavl nepfitomnosti
dalSich nalezu, ale kontraktury vramci DA1 jsou rezistentngjsi k 1é€bé& nez u jinych
nesyndromickych prezentaci.

Ackoli literatura o DA1 byla zanedbatelna [11-12], obecné zasady tykajici se péce o pacienty
s DA1 byly odvozeny z lépe zdokumentované zkuSenosti s FBS. Toto doporuéeni, vyvinuté
na zakladé literarni reSerSe a klinickych zkuSenosti, bylo zaméfeno na feSeni nedostatku
dostupnych klinickych guidelines poskytnutim esencialnich, na outcome zaméfenych
doporuceni k zhodnoceni a managementu anesteziologické péce o pacienty s DA1. Protokol
a vysledky systematického review a metaanalyzy, na nichz je toto doporu€eni zalozeno, byly
popsany jinde [11-12]. V procesu vyvoje doporuceni byly dodrzeny smérnice AGREE Il a
GRADE [13-14].




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
| na webu Orphanet: www.orpha.net
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Typické vykony

Aclkoli postizeni neni tak zavazné jako u FBS nebo SHS, pacienti s DA1 rovnéz Casto
podstupuji mnoho ortopedickych operaci, protoze pokusy o operativni korekci deformity
mohou mit suboptimalni vysledky a vyZaduji naslednou revizi. Vzhledem k velké variabilité
prezentace DA1 a nedostateCnému vyzkumu existuje velka rozmanitost operativnich
pfistupl pouzivanych predevsim pro korekci kontraktury komplexu kotniku a nohy a korekci
kontraktury rukou. Méné d&asto je zaméfenim operativnich zasahl postizeni vice
proximalnich kloubl (napf. dislokace nebo dysplazie ramen a boku, kontrakce loktu).

Typ anestezie

Pfrestoze chybi kraniofacialni malformace a omezena pohyblivost krku, které vSeobecné
komplikuji management dychacich cest u jinych distalnich arthrogryp6z a FBS, nema to
znamenat, Ze by celkova anestézie mohla byt pro DA1 vychozi volbou. Zatimco
anesteziologicky pfistup je nakonec dan bezpec€nosti pro pacienta a jeho porozuménim,
povahou chirurgického zakroku a technickou proveditelnosti, mohou existovat divody, pro¢
se vyhnout premedikaci, sedaci a celkové anestezii u vybranych pacientd s DA1 [15]. Ackoli
u DA1 jsou pozorovany mirné deformity patefe, obvykle to nevyluCuje epiduralni nebo
spinalni anestezii, ktera mize mit méné problému( a komplikaci souvisejicich se syndromem
a pfiznivéjsSi bezpec€nostni profil nez analgosedace a celkova anestezie. Pokud je to mozné,
zvazte lokalni, regionalni, spinalni a epiduralni anestezii béhem pfredanesteziologické
konzultace. V&k neni nutné kontraindikaci k jakékoli konkrétni modalité anestezie [16].
Mnoho dospélych nejsou vhodnymi kandidaty pro lokalni nebo regionalni anestezii a mnoho
déti tuto zkuSenost zvlada velmi dobfe [16]. Radna psychologicka pfiprava pro pacienty
podstupujici chirurgicky zakrok vyhradné v lokalni nebo regionalni anestezii se zasadné
nelisi od jiného pfedoperacniho vySetfeni a pfipravy [16].

Nezbytna doplikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Anesteziologickad péCe o pacienty s DA1 Casto predstavuje potencialni vyzvy souvisejici s
kontrakturami koncetin, které vyzaduji pfedoperacni planovani. Pokud je to mozné, méli by
byt pacienti hodnoceni v dostateéném pfedstihu pfed planovanou operaci. Anesteziolog,
ktery provadi pfedanesteziologické vysetfeni, by mél byt také anesteziologem uréenym pro
dany vykon. DUkladna a uplna anamnéza by méla zahrnovat otazky tykajici se: sou€asnych
lékd a alergii, reaktivniho onemocnéni dychacich cest, gastroezofagealniho refluxniho
onemocnéni (GERD), pfedchozich akutnich a chronickych respiracnich probléma, pfedchozi
anestezie a chirurgickych zakrok(, zachvati a vSech pfiznaki mozného centralniho
nervového systému dysfunkce, zejména zvySeny intrakranialni tlak [16]. VySetfeni zahrnuje:
vitalni funkce, dusevni stav, dychaci cesty, patef, neurologické a kardiovaskularni vySetfeni
[16]. Je dulezité vysvétlit pacientovi a rodiné mozna rizika a zajistit, aby byly zodpovézeny
otazky a aby byly pIné vyfeSeny obavy [15-16]. Fakta, obavy a pldnovany management musi
byt projednany se zuc€astnénymi chirurgy [16]. Popsany postup pfedoperacni konzultace
a proces planovani se mlUze zdat zfejmy, ale bohuzel nepfedstavuje univerzaini standard
pro pé&cCi o potencialné vysoce rizikové pacienty podstupujici chirurgicky zakrok.

Néktefi naznacuji, Ze maligni hypertermie (MH) nema asociaci [17—-18] s vétSinou myopatii, u
kterych byly hlaSeny s anestezii souvisejici hypermetabolické stavy podobné MH. Pokud
neexistuji vzhledem k MH zvlastni obavy, beztriggerova anesteziologicka technika u pacientt
s DAL se nevyZaduje, ale pokud je to Zadouci, pouZiti takové techniky neni rozporovano.

www.orphananesthesia.eu 3



http://www.orphananesthesia.eu/

RozsSifeny metabolicky panel a 12-svodovy elektrokardiogram je vhodné zahrnout do
predoperacniho screeningu u mnoha pacientu, ktefi nesou potencialné vyssi riziko anestezie
nebo sedace a brani nespravné interpretaci jiz existujiciho patologického stavu za patologii
souvisejici s intraoperacnimi zménami. Protoze arterialni punkce krevnich plynt mize byt
neuskutecnitelna, muze byt point-of-care testovani kapilarni krve uzite¢né pro zakladni
a nasledné hodnoceni, pokud je k dispozici. Alternativné je pulzni oxymetrie na vzduchu
cennou neinvazivni modalitou pro hodnoceni plicni vymény plynl a sérovy hydrogenuhlicitan
z venodzni krve odrazi stav vymeény oxidu uhli¢itého. Ackoliv muze byt uZzite€né proveést
svalovou biopsii pro stanoveni vnimavosti k MH, pokud existuje urCitd mira obavy,
nedoporuCuje se u DA1 pausalné, kvlli velkému vzorku svall potfebnému pro kofein-
halothan in vitro kontrakéni test. Genetické testovani mutaci v genu RYR1 je mozné, ale
mutace neni spojena s DA1. Za zminku stoji, ze DA1 neni spojena s Zadnou patologii
srde¢niho svalu.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Na rozdil od mnoha distalnich artrogryp6z (napf. SHS a DA3) a fenotypové podobnych
kraniofacialnich syndromd (napf. FBS) je DA1 omezena jen na malformace koncetin.
Kraniofacialni malformace vylu€uji diagnézu DA1; proto v DA1 neexistuji Zadné vyrazné
problémy se zajisténim dychacich cest.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

Zadné zpravy z literatury ani znamé klinické zkugenosti nenaznaduji neobvyklé problémy
nebo nutné preventivni opatfeni pro pacienty s DA1, ktefi potfebuji transflizi nebo podani
jakychkoli krevnich slozek. Navic mnoho operaci, které tito pacienti podstoupili, nejsou
spojeny se ztratou krve dostate¢nou k tomu, aby vyzadovaly transfuzi. Nicméné, kontraktury
distalnich koncetin a souvisejici Spatna kvalita Zil mohou u mnoha pacienti s DA1
znesnadnit zavedeni periferniho intravenézniho pfistupu. Obecné se vyZzaduje pouziti katétru
malého kalibru, G22 nebo méné. Potfeba pouziti malého cévniho katétru muize zhorsit
podani transfuze, intravendzni hydrataci, podavani Iéku a krevni odbér. Lze uvazovat takeé
0 jugularnim vendéznim pfistupu, protoze nepohyblivost kréni patefe neni rysem DA1. Se
zvySenym pouzivanim kanylace periferni zily pomoci ultrazvuku ma umisténi centralnich
kanyl pfi poskytovani vaskularniho pfistupu témto pacientdm snizenou roli, ale stale maze
byt nezbytné ve vyssi frekvenci nez v bézné populaci.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Prestoze mnoho pacientl ma snizenou pfedopera¢ni mobilitu, a proto je u nich ponékud
vyS8i pFedoperaéni trombogenni riziko, zadné zpravy v literatufe ani znamé Klinické
zkuSenosti nenaznacuji poruchu koagulace typicky spojenou s DAL.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Pfi pfedoperaénim zhodnoceni pacienttu peclivé vyhodnotte rozsah kontraktur. Jakékoli
zjisténé omezeni pohybu by mélo byt projednano s chirurgy, aby se naplanovala nejlepsi
poloha pacienta bé&hem chirurgického zakroku. Pokud je to mozné, doporuluje se
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polohovani pfed indukci anestezie, které ale nemusi byt proveditelné. Pacienti by méli byt
vzdy umisténi do pohodiné polohy, aby nedochazelo k nepfirozenym polohdm v anestezii,
udrzovani v teple a velkorysym polstrovanim, aby se zabranilo tlakovym bodim. Pouzivani
meékkych obvazi se doporuCuje pro oblasti ohrozené tlakovym zranénim (kost kfizova
pfi poloze na zadech; prsa a lopaty ky€elni pfi prona¢ni poloze). Hubeni pacienti a pacienti
s prodlouzenym hospitalizaci jsou vystaveni vy8Simu riziku ztraty integrity kdze. Pacienti
s koznimi komplikacemi by méli byt vidéni plastickym chirurgem. Pro udrZzeni normotermie
pacienta béhem anestezie a chirurgického zakroku by se mély pouzivat aktivni systémy
se zahfivanim vzduchu, protoze mnoho z téchto pacientd mize mit snizené mnozstvi tukové
tkané a maze byt vystaveno zvySenému riziku podchlazeni.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Pro pacienty s DA1 neexistuji zadné chronické medikace specifické pro syndrom
a neexistuje zadna léCba specificka pro syndrom. Terapeutické intervence se zaméfuji na
zlepSeni funkénich vysledkl. Neexistuje Zzadny kauzalni 1€k, ackoli DA1 je povazovan za
neprogresivni.

Anesteziologicky postup

Evidence base nepodporuje asociaci mezi MH a DAl [17-18]. Nicméné v nékterych
klinickych situacich maze byt zadouci vyhnout se latkdm spoustéjicim MH. Kterakoli z nich
se bezpecné pouziva u pacientd s DA1, i kdyz nékteré se pouzivaji ve vétsi mife. Peroralni
midazolam se bézné pouziva k premedikaci a intravendzni midazolam se Casto pouziva
k mirné proceduralni sedaci. Pokud je upfednostfiovana technika bezpe¢na pro MH, je
indukce celkové anestézie bezpecné dosazeno oxidem dusnym, ktery neni tékavym plynem
spoustéjicim MH. Pokud je nezbytné udrZzovat spontanni dychani, pouziva se oxid dusny
ve spojeni s ketaminem k dosazeni a udrzeni chirurgické anestezie. Pokud je zaveden cévni
pfistup pfed indukci, je €asto pouzivan propofol k indukci a udrZeni chirurgické anestezie.
Intravendzni infUze propofolu nebo dexmedetomidinu nebo obou mize byt pouzita
k zavedeni mirné sedace se zachovanim spontanni ventilace bez zajisténych dychacich cest
a chirurgickou anestezii. Spontanni ventilaci Ize také udrzovat pomoci oxidu dusného,
ketaminu, propofolu, dexmedetomidinu nebo infuzi kratce pulsobicich opioidu, jako je
remifentanil, s nizkou davkou.

Lze pouzit lidokain s epinefrinem nebo bez né&j pro lokalni anestezii nebo bupivakain (0,25 -
0,5 %) nebo ropivakain pro lokalni anestezii, spinalni nebo epiduralni anestezii. P¥i
provadéni spinalni nebo epiduralni anestezie se pouziva détska velikost jehly a katétru, a to i
pro dospélé, protoze vétSina pacientt s DA1 je mala. Pfi pouziti lidokainu nebo bupivakainu
pro anestezii bez adjuvans nejsou vyZzadovana zadna zvlastni opatfeni, s vyjimkou opatfeni
tykajicich se samotného operaéniho zakroku. Periferni nervové bloky, bud jednorazové
bolusové injekce, nebo s umisténim katétru, mohou byt pouZity pro chirurgii kongetin a po
operaci mohou slouzit k analgezii.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Postaduji standardni moderni zplUsoby monitorovani anestézie (napf. srde¢ni frekvence,
pulzni oxymetrie, krevni tlak, oxid uhli€ity na konci exspiria, rychlost a hloubka dychani
a teplota). Svalova rigidita nebo relaxace neni spolehlivym ukazatelem hloubky anestezie
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nebo ucinnosti neuromuskularni blokady, protoZze syndromem postiZzené svaly, zejména ty,
které vykazuji zjevnou kontrakturu, nejsou anestezii a myorelaxanciemi ovlivnény. Vzhledem
k tomu, zZe klipové senzory nemusi dobfe sedét, jsou ve vsech institucich preferovany
a snadno dostupné flexibilni senzory k pulzni oxymetrii. Jsou aplikovany obvodové
a pfizplsobi se jakémukoli prstu u nejvétSich i u nejmensich pacientd. Pokud se
k monitorovani pouziva mocovy katétr po dlouhou dobu pfi chirurgickém zakroku nebo pfi
pouziti epiduralni anestezie-analgezie je obvykle vybrana détska velikost, a to i pro dospélé,
protoze vétSina pacientd s DA1 je mala.

Mozné komplikace (poznamka prekladatele a editora: DA1 nema asociaci s MH)

Jak bylo uvedeno vySe, dukazy naznacuji, ze DA1 nemusi mit asociaci s MH [17-18];
nasledujici komplikace se vSak tradiéné povazuji za potencialni komplikace celkové
anestezie nebo sedace u pacientu s DA1: hyperpyrexie bez maligni hypertermie, maligni
hypertermie a neurolepticky maligni syndrom (hypermetabolicky syndrom podobny maligni
hypertermii). Mnohem Castéji se vyskytuji dalSi komplikace obtizné zajistitelného periferniho
vaskularnino pfistupu a zhorSeného operaéniho pfistupu v duasledku neudcinnosti
neuromuskularni blokady. Pokud jsou pfitomny deformity patefe, komplikuji epiduraini
a spinalni anestezii, ale zfidka ji vyluCuiji.

Pooperacni péce

Neni-li uvedeno jinak, zadné zpravy v literatufe ani znamé klinické zkuSenosti nenaznacuji
Zadné unikatni problémy nebo nutné preventivni opatfeni pro pooperacni péci o pacienty
s DA1. Néktefi pacienti jsou v8ak na jednotce intenzivni nebo stfedni péCe pozorovani
alesponi po uréitou dobu, zejména po velké operaci.

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

S vyjimkou dfive diskutovanych, Zadné zminky v literatufe ani znamé klinické zkuSenosti
nenaznacuji zadny ucinek DALl na sedaci, anestezii a pooperacni zotaveni tykajici se
diferencialni diagnostiky moznych akutnich problémd.

Ambulantni anestezie

Obecné zasady anesteziologické péCe o pacienty s DA1, které byly popsany vySe, se
vztahuji na spravné zvazeni rizik a benefitd pro vSechny typy a nastaveni anestezie, véetné
porodnické, ambulantni nebo neodkladné.

Porodnicka anestezie

Obecné zasady anesteziologické péCe o pacienty s DA1, které byly popsany vySe, se
vztahuji na spravné zvazeni rizik a benefitd pro vSechny typy a nastaveni anestezie, v€etné
porodnické, ambulantni nebo neodkladné.
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