orphan Y

Doporuceni pro vedeni anestezie
u Erdheim-Chesterovy choroby

Nazev nemoci: Erdheim-Chesterova choroba
ICD 10: C96.1 (ICD-9-CM: 202.3)

Synonyma: ECD je taktéz nazyvana lipoidni granulomatéza, histiocytéza z non-
Langerhansovych bunék, syndrom Erdham-Chester(v, polyostoticka sklerotizujici
histiocyt6za

Erdheim-Chesterova choroba je extrémné vzacné multisystémové neoplastické onemocnéni
charakteristické excesivni produkci a akumulaci histiocytd v organech a tkanich.
Onemocnéni bylo objeveno Jacobem Erdheimem a Williamem Chesterem v roce 1930. Jako
syndrom charakterizoval tuto chorobu Jeff v roce 1972. Popsana byla jako vzacna porucha
v podobé infiltrace kostni dfené histiocyty, makrofagy, lymfocyty a mnohojadernymi
obrovskymi burikami. Skoro u poloviny pacientd se objevuje mutace BRAF genu (V600E).
Imunohistochemicky jsou ECD histiocyty pozitivni pro CD68, CD163 a faktor Xllla
a negativni pro CD1a, protein S100 a Langerin (CD 207). ECD je klonalni porucha
s rekurentnimi mutacemi BRAFV600E u vice jak poloviny pacientl, u kterych se chronicky
nekontrolovatelny zanét stava prostfednictvim Casté hyperaktivace signalni drahy mitogenem
aktivované proteinkinazy zasadnim mediatorem v patogenezi onemocnéni.

Souhrn o nemoci:

V literatufe je popsano pfiblizné 550 kazuistik. Obvykle se toto onemocnéni projevuje
v dospélosti mezi 4. a 7. dekadou Zzivota (40-70 let), s mirnou pfevahou u muzl. Vzacné se
toto onemocnéni mize také projevit v détstvi. Postizeny jsou pfedevSim dlouhé kosti (epifyzy
jsou uSetfeny), kardiovaskularni systém, plice, orbita, mozek, retroperitoneum a kize.
NejcastéjSimi potizemi jsou bolesti kosti.

Mimokostni postizeni zahrnuje fibrotickou infiltraci mozku, retroperitonea, retroorbitalni
krajiny, perikardialni a plicni tkané. Ostatni celkové symptomy jsou horecka, polyurie,
polydipsie, vahovy ubytek, no¢ni poceni a unava. U déti mize byt projevem porucha
prospivani, nicméné tento projev je v détské populaci vzacny. Charakteristickym
radiografickym nalezem ECD je bilateralni a symetrickd osteoskler6za v di-metafyzealni
oblasti. Epifyzy a axialni kostra byva postizeni uSetfena. Tento radiograficky obraz pFesto
nebyva obecné vzdy pfitomny. 99mTc scintigrafie kosti typicky ukazuje symetrické
a abnormalné silné znaCeni 99mTc na distalnich koncich dlouhych kosti. Podobny nalez
byva pozorovan na skenech pozitronové emisni tomografie. Postizeni centralniho nervového
systému se objevuje u takika poloviny pacienti a manifestuje se jako diabetes insipidus,
exoftalmus, mozec€kova ataxie, panhypopituitarismus a edém papily.




Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagndza

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

Anesteziologové mohou byt konfrontovani s pacienty s ECD v fadé raznych jak elektivnich,
i emergentnich vykonl. PfedevS§im jsou to ortopedické vykony, které pacienti s ECD
podstupuji z divodu prednostniho postizeni kostniho aparatu. Jejich kosti jsou nachylné
ke zlomeninam i pfi minimalnim traumatu. Operace zlomenin (at uz otevienych nebo
zavfenych) mohou vyZzadovat emergentni podani anestezie, coz mlze byt u pacientd s ECD
narocné.

Dikladné vySetifeni vSech organovych soustav je u téchto pacientll nezbytné. Tito pacienti
pfichazeji také kfeSeni hydroureteronefrézy s nutnosti cystoskopie nebo explorativni
laparotomie. Pacienti s ECD jsou indikovani také k oftalmologickym vykonim z divodu
postizeni zplsobenych narustem retroorbitalnich depozit (napf. operace glaukomu, operace
odchlipeni sitnice, operace rohovky a operace slzného kanalku).

Typ anestezie

Anesteziologicky management se odviji od miry postizeni jednotlivych organovych systému
a od povahy operaéniho zakroku. Typ anestezie je pfedurCen mistem vykonu a jeho
naléhavosti. Mezi hlavni anesteziologické cile patfi adekvatni oxygenace, normokapnie,
normotermie, prevence neurovaskularnich a sekundarnich poskozeni organ.

V pfipadé emergentnich operacnich vykonu je celkova anestezie rizikova z divodu mozné
aspirace pfi plném Zaludku. Vyhotoveni kompletniho pfedanestetického vy3etfeni nemusi byt
v pfipadé emergentnich stavli mozné. Zakladni biochemické vysetfeni, EKG a RTG hrudniku
musi byt pfesto vyhotoveno k posouzeni organovych funkci.

U chirurgie koncetin, obzvlasté u operaci zlomenin, je preferovana regionalni anestezie.
Zajistuje vybornou analgetizaci a snizuje riziko hluboké Zilni trombézy. V pfipadé elektivnich
vykonid musi byt vySetfena koagulace a pocet trombocytl k vylou€eni koagulopatii
a destiCkovych poruch. Ultrazvukem navigované nervové blokady jsou obzvlasté
doporucovany u téchto pacientd z dlvodu mozné odliSnosti v anatomii dané oblasti
a k pfesnéjSimu provedeni zakroku. K podavani kontinualni pooperacni analgetizace formou
katetru zavedeného do pochvy periferniho nervu je také mozné pouziti této techniky
pod ultrazvukovou kontrolou. Veskera standardni monitorace dle ASA musi byt zajisténa
u kazdého pacienta. Prevence poSkozeni oCi béhem operace musi byt zajisténa u pacientd
s ECD.

Vzhledem k postizeni kosterniho aparatu by mél byt kladen az pfehnany dlraz
na polohovani pacientl. Anestezie u robotickych vykonl je naro¢na z divodu nemoznosti
bezprostfedniho pfistupu k pacientovi béhem operace. Trendelenburgova poloha, pouzivana
u veétSiny robotickych vykonu, je spojovana s vétSimi fyziologickymi alteracemi a rizikem
neurovaskularniho poskozeni pacientd s ECD. Tyto vykony jsou spojovany s narustem
intraokularniho tlaku, ktery maze byt Skodlivy u pacientd se sekundarnim exoftalmem u ECD.
O robotickych vykonech u populace ECD pacientu je toho v literatufe zatim malo.

Nezbytna doplfikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Musi byt provedena standardni pfiprava k zajisténi dychacich cest formou preoxygenace,
saci jednotky v pohotovosti, profylaxe aspirace, dostupnosti resuscitacniho vybaveni,
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zakladnich a pokroc€ilych pomucek k zajisténi dychacich cest stejné jako standardizovany
monitoring dle ASA (American Society of Anesthesiologists). Pacienti s ECD mohou mit
obtizné zajistitelné dychaci cesty, coz nezbytné vyzaduje pfipravu voziku s vybavenim
pro obtizné zajisténi dychacich cest. Kromé dostupnosti vSech velikosti endotrachealnich
rourek a laryngoskopickych Izic, musi byt také pfipraveny pokrocilé pomucky k zajisténi
dychacich cest (napf. videolaryngoskopy, fibrooptické bronchoskopy, McCoy Izice, elasticka
bougie, airway exchange catheter, supraglotické pomdcky atd.)

V pfipadé pfedem znamych rizikovych podminek pro obtizné zajisténi dychacich cest je
mozné provedeni ,awake“ fibrooptické intubace pfi zachované spontanni ventilaci v sedaci
dexmedetomidinem (agonista alfa-2 receptoru) nebo za pouziti supraglotickych pomucek
(laryngealni masky, I-gel, intuba¢ni LMA). Teoreticky mGzou byt postizeny onemocnénim
také laryngealni chrupavky, coz maze vést k jejich snazsi traumatizaci béhem obtizného
zajisténi dychacich cest. Dale je nezbytné brat zfetel na mozné postizeni kréni patefe
u ECD, a proto omezit neSetrné pohyby hlavou béhem intubace.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivati

Nejsou zvlastni doporuceni pro podavani krevnich derivatll u pacientd s ECD. U pacientd
s trombocytopenii mlze byt zapotfebi podani trombonaplavu. Pozornost by méla byt upfena
také na prevenci alergické reakce b&éhem podani transfuze pro moznost vyplaveni histaminu
a spusténi MAS (syndrom aktivovanych makrofagt). DalSim problémem, zejména pfi
masivni nebo velmi rychlé transfuzi, je hypotermie, které muize byt Skodliva u pacientd
s ECD. Podani nekompatibilni transfuze se musime vyvarovat za kazdou cenu.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Nejsou zvlastni doporuceni pro management antikoagulace u pacientl s ECD. U pacientl
s projevy intrakranialni léze nebo pfitomnosti intraokularni masy je potfeba dbat extrémni
zfetele pfi podavani antikoagulace pro moznost vzniku nahlého intrakranialniho nebo
intraokularniho krvaceni. Antikoagulacni IéCba neni pfi projevech MAS doporucovana. MAS
se projevuje mj. trombocytdzou, kterd muze pfispivat riziku krvaceni. Pravidelné sledovani
koagulacnich parametr a trombogramu je doporucovano, pokud je pacient s ECD indikovan
k antikoagulacni 1é¢bé.

Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Pacienti s ECD maji vySSi pfedpoklad pro rozvoj neurovaskularnich poziénich poranéni. Méli
bychom se vyvarovat prolongovanym extrémnim poloham bé&hem operaci. S ohledem
na fragilni kostni aparat by transport pacienta mél byt Setrny. Poopera¢ni mobilizace musi
byt opatrna z ddvodu rizika padu.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Nejsou znamy randomizované studie upozoriujici na interakce mezi dlouhodobou
a anesteziologickou medikaci. Nicméné je obecné znamo, Ze dlouhodobé uZivani
kortikosteroidu a imunosupresiv mize mit vyznamny vliv na ucinek anestetik.
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Anesteziologicky postup

Anesteziologické postupy zavisi na pozadavcich k operaénimu vykonu a stadiu onemocnéni.
Obecné vzato, elektivni vykony jsou smé&fovany na obdobi remise onemocnéni. Kanylace
cév mlze byt zdavodu zavaznych muskulo-skeletalnich deformit obtizna. Ultrazvukem
navadéna kanylace cév pro invazivni monitoraci by méla byt z divodu vétsi presnosti
a bezpecénosti preferovanou metodou. NaloZeni obli¢ejové masky béhem uvodu do celkové
anestezie musi byt provadéno opatrné se zietelem na preexistujici exoftalmus a mozné dalsi
poranéni oci.

U pacientu s plicnimi projevy onemocnéni je s vyhodou volba regionalni anestezie ke snizeni
moznych pooperacnich plicnich komplikaci. Provedeni centralnich neuroaxialnich blokad
muze byt obtizné pro preexistujici deformity patefe. Ultrazvukem navadéné periferni nervové
blokady mohou znaéné pfispivat ke snizeni morbidity a mortality u pacientt s ECD.

Zvlastni ¢i dopliiujici monitorace

V kazdém pfipadé musi byt zajisténa standardni monitorace dle ASA (EKG, SpO., puls,
NIBP, EtCO; a teplota). U pacientl s ECD je nadstandardni monitorace v podobé sledovani
hloubky periferni svalové blokady (pro zajidténi adekvatni hloubky a asistované extubace)
a sledovani hloubky anestezie (k prevenci nezadouciho probuzeni v pribéhu operace
a titrace pozadované davky anestetik). U pacientu s plicnim postizenim je nutné zajistit
monitoraci tlaku v dychacich cestach, dechovy objem, koncentraci vdechovaného kysliku,
analyzu arterialnich plynd a dalSich ventilaénich parametrt. U pacient s postizenim ledvin
(,hairy kidney“) mulze byt monitorovana hodinova diuréza, exkre¢ni frakce sodiku
a specificka vaha moc¢i. U pacientl s postizenim kardiovaskularniho aparatu muze byt
nezbytna monitorace invazivniho krevniho tlaku a ve zvlastnich pfipadech i tlaku v zaklinéni
plicnice. Monitorace je zavisla také od konkrétniho postizeni organt, povaze a rozsahu
chirurgického vykonu.

Mozné komplikace

vvvvvv

NejdllezitéjSi komplikaci je spusténi syndromu aktivovanych makrofagd (MAS).
Charakteristické je (pro MAS) akumulace geneticky alterovanych mastocytd a abnormalni
uvoliiovani jejich mediatort, které ovliviiuji funkce vSech organovych systému. Ostatni
komplikace souviseji s mirou konkrétniho postizeni jednotlivych organa.

Pooperacni péce

Pooperacéni péce zahrnuje pokracovani v kontinualni monitoraci, Setrného zachazeni
s pacientem a udrzeni bdélosti nad rozvojem komplikaci jako MAS. Nad ramec rutinni praxe
v podobé& prevence PONV, profylaxe a prevence hluboké Zilni trombdézy by mélo byt
provedeno oftalmologické vySetfeni u pacientl se zavaznym orbitalnim postizenim.

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

Akutni stavy mohou vzniknout v souvislosti s reaktivaci onemocnéni nebo rozvojem MAS.
U tohoto vzacného syndromu zachvati makrofagy hemopoetické bunky v kostni dfeni
v disledku dysfunkénich pfirozenych zabijakd (natural killers) nebo cytotoxickych
T lymfocytl, coz vede k nekontrolovatelné aktivaci makrofagd. MAS je mozné vidét u ECD
a LCH (Langerhans-cell histiocytosis). Diferencialni diagnostika ECD zahrnuje LCH, juvenilni
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xanthogranuloma, Hand-Schuller-Christianovu chorobu, Xanthoma disseminatum a Rosai-
Dorfmanovu chorobu (sinusova histiocytéza s masivni lymfadenopatii).

Extraskeletalni komplikace ECD zahrnuji ztratu visu, abraze rohovky, xanthelesmata,
pleuralni efuze, plicni fibrozu, perikardialni efuze, srdeéni selhani, renalni selhani,
hydroureteronefrozu, diabetes insipidus, ataxii, paraplegii, neuro-psychiatrickou manifestaci
a retroperitonealni fibrézu.

Ambulantni anestezie

Nejsou kontraindikace k ambulantni anestezii. Zatim je k ambulantni anestezii ECD pacientt
nedostatek poznatkl v literatufe. Profylaxe PONV (pooperacni nauzea a zvraceni) by méla
byt podana vSem pacientdm podstupujicim ambulantni vykony v anestezii. Kritéria
propusténi po podani ambulantni anestezie se neliS§i od standardnich kritérii. Musi byt
zajisténa zodpovédna osoba doprovazejici pacienta domd a dodrzeni vSech potfebnych
standardnich opatfeni.

Porodnicka anestezie

V literatufe je nedostatek informaci o porodnické anestezii u ECD pacientd. Organové
dysfunkce zplsobené ECD mohou narusit fyziologicky pribéh té&hotenstvi. Neuroaxialni
blokady mohou byt obtizné z divodu moznych intervertebralnich sristd a fibrotickych
ligament. Podani celkové anestezie pacientim s ECD s sebou nese rizika aspirace
a obtizného zajisténi dychacich cest. U pacientd s ECD je z divodu moznych dysfunkci
kostni dfené vysSi riziko porodniho krvaceni. Proto je doporu€ovana pfiprava krevnich
transfuzi k cisarskému fezu. V literatufe neni mnoho informaci o anesteziologickém
managementu t€hotnych pacientek s touto chorobou.
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