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Doporuceni pro vedeni anestezie u

Gaucherovy choroby

Nazev nemoci: Gaucherova choroba

ICD 10: E75.2
Synonyma: sfingolipiddza (lyzosomaini sttadava nemoc, deficit glukocerebrosidazy)

Souhrn o nemoci:

Gaucherova choroba je jedna z nejcastéjsich lyzosomalnich stfadavych nemoci s defektem v
enzymu glukosylceramidaze (glukocerebrosidaza). Onemocnéni je zplsobeno mutacemi v
genu GBA na 1. chromozomu (autosomalné recesivni forma) a postihuje obé& pohlavi.
Incidence je v Evropé odhadovana na 1:40 000. Onemocnéni se nejCastéjSi déli na
nonneuronopatickou formu a neuronopatickou formu. Pacienti proto mohou pfichazet s
pfiznaky onemocnéni v Casném détstvi nebo pozdéji v dospélosti. U pacientd se mulze
rozvinout organové postiZzeni s urCitymi projevy v koagulaénim systému, coZz ma vliv na
anestezii, s naruSenou funkci imunitniho systému, snizenou funkci plic a zvySenymi tlaky v
plicnich arteriich u dospélych. Specificka terapie pomoci eliglustatu maze vykazovat
interakce s perioperacné podavanou medikaci a je nutné ji vysadit 48 hodin pred chirurgickym
zakrokem. Neuroaxialni anestezii, regionalni anestezii a celkovou anestezii Ize u téchto
pacientl provést bezpeéné s prihlédnutim k individualnimu zhodnoceni rizika.

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Pacienti s Gaucherovou chorobou mohou pfichazet k provedeni vSech typu
chirurgickych zakroku. Nicméné choroba muize vést ke splenomegalii a také byla
popsana asociace s nekrézou hlavice femuru a kostnimi patologickymi procesy, takze je
pro tyto pacienty typické provedeni splenomegalie a muskuloskeletalni vykony.

Typ anestezie

Anesteziologicky vyznamné aspekty Gaucherovy choroby souvisejici s nasledujicim:

e hematopoeticky systém s anemii, trombocytopenii, narusenou kapacitou
koagulaéniho systému a leukopenii s poruchami imunitniho systému,

e poruseni plicnich funkci,

e poruseni funkci CNS, vCetné epilepsie a dysfagie,

e plicni arterialni hypertenze u dospélych pacientd, napf. Ié€enych enzymovou
substitucni terapii.

Podle aktualnich znalosti Ize bezpeCné proveést vSechny typy anestezie. Volba
konkrétniho typu anestezie by méla zaviset na specifickych projevech choroby u
jednotlivych pacientu. Je-li to mozné, méla by byt preferovana regionalni anestezie,
zvlasté pak u pacientd s plicnimi komplikacemi. Je v8ak nutné ji peclivé zvazit s
prihlédnutim k mozné koagulopatii. Pfi celkové anestezii Ize podavat inhalacni a
intravendzni anestetika. U pacientd s anamnézou koagulopatie nebo abnormalnimi
vysledky koagulac¢nich testl je tfeba se vyhnout neuroaxialni anestezii.

Nezbytna dopliikova predoperaéni vysetreni (vedle standardni péce)

Diky standardnimu predoperaénimu vySetfeni pacientd a mezioborovému rozboru
jednotlivych pacienttu (za pfitomnosti chirurga, anesteziologa a hematologa) je mozné
individualizované rozhodovat o nutnosti dalSich diagnostickych testl. Toto vySetfeni se
musi rovnéz zaméfit na podrobnou anamnézu klinickych znamek krvaceni (napf.
krvaceni z dasni, silné menstruacni krvaceni, spontanni tvorba hematomu) a
provedeni krevnich testd. Standardni koagula¢ni testy (parcialni tromboplastinovy
¢as, INR, krevni obraz) lze rozSifit tak, aby bylo mozné identifikovat poruchy
hemostazy, jako napf. trombocytopatie (tromboelastografie) nebo deficit koagulacnich
faktoru.

Dale je nutné vySetfit kapacitu plicniho a kardiovaskularniho systému za ucelem
stanoveni metabolickych ekvivalentli a znamek srde¢ni dekompenzace (jak je popsano
v doporucenich pro vySetieni dospélych pacientu pfed nekardiochirurgickymi zakroky). V
nékterych pfipadech je nutné provést EKG a transthorakalni ultrazvuk ke stanoveni
ejekéni frakce, defektd chlopni (napf. trikuspidalni insuficience) a zvySeného tlaku v
plicnici. Zvlastni pozornost je nutné rovnéz vénovat uzivanym lékim, nebot néktefi
pacienti mohou byt léCeni eliglustatem (Cerdelga®), ktery miaze vykazovat interakce s
léky pouzivanymi béhem anestezie.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Aktualné neexistuji zadné dukazy o nutnosti specifické pfipravy u téchto pacientd.
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Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

DoporuCuje se standardni pfiprava na elektivni chirurgicky vykon. Nicméné u pacientl s
klinicky prokazanou koagulopatii nebo u pacientl s trombocytopenii je nutné probrat
predoperacni vySetfeni mezioborové s chirurgem, anesteziologem a pacientem. U
pacientld se zvySenym rizikem krvacivych komplikaci je nutné prfedem pfipravit krevni
derivaty.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Zda se, Ze Gaucherova choroba neni spojena s trombotickymi epizodami, ale nese
urcité riziko zvySeného krvaceni. U pacientl s klinicky prokazanou koagulopatii nebo
trombocytopenii je nutné individualni zhodnoceni rizika. Pokud existuje zvySené riziko
perioperacnich trombotickych epizod, je antikoagulaéni |é€ba indikovana jako standardni
péce.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Gaucherova choroba je spojena s deformitami muskuloskeletalniho systému, které
budou zhodnoceny v ramci pfedoperacniho vySetfeni. Podle jeho vysledku jsou pak
planovany individualni postupy. Podle aktualnich dukazd vSak neexistuji zadné
specifické body, kterym je nutné u téchto pacientu vénovat pozornost.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Néktefi pacienti budou IéCeni specifickymi [&Civy schvalenymi pro Gaucherovu chorobu.
Zvlastni pozornost je tfeba u pacientl léCenych eliglustatem (Cerdelga®), coz je
preparat fungujici jako vysoce specificky inhibitor enzymu pro syntézu glukocerebrosidu.
Tato substrat-redukujici 1éba muzZe interferovat s perioperané podavanymi léky.
Eliglustat je intenzivné metabolizovan jaternimi enzymy CYP2D6 a v menSi mife také
CYP3A4. Proto mohou vSechny inhibitory této metabolické drahy zvySovat toxicitu
eligustatu a je tfeba se jim vyhnout. Dale také plati, Ze metabolismus Ié€iva mohou
ovlivhovat nikoliv pouze inhibitory CYP2D6, ale také induktory nebo substraty
cytochromu P450 (CYP). Pfi soubézné podavané |éCbé je mozné dalsi informace ziskat
z databazi Iékovych interakci nebo od klinickych farmakologt.

PFi perioperacnim pouziti mize tato interakce ovliviiovat nasledujici IéCiva (pouze
priklady):

5HT3-antagonisté (ondansetron),

betablokatory,

opioidy, jako je kodein a tramadol,

antiinfektiva (rifampicin, erythromycin, vorikonazol, posakonazol,
klarithromycin, ciprofloxacin atd.).

Interakce s eligustatem mohou vyvolavat zavazné nezadouci ucinky, napf. se
syndromem dlouhého QT intervalu nebo tachykardii typu Torsade de pointes.

Vzhledem k obéhovému polo€asu eliglustatu v délce 7-9 hodin je nutné léCivo vysadit
pfiblizné 48 hodin pfed chirurgickym zakrokem.
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Pro anestezii u pacientd IéCenych enzymovou substituéni terapii nejsou zZadna
specificka anesteziologicka opatfeni.

Anesteziologicky postup

Gaucherova choroba nema vliv na standardni anesteziologické postupy. U pacientt
s koagulopatii je nutné pfed operaci optimalizovat hemostazu.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Volbu monitorovani a doplrikovych opatfeni je nutné pfizpasobit individualnimu stavu
pacienta.

Mozné komplikace

Je nutné ocCekavat peroperacni krvacivé komplikace. U pacientd soubézné IéCenych
eligustatem muaze byt zvySené riziko srde¢nich komplikaci. U pacientd s Gaucherovou
chorobou existuje zvySené riziko pooperacnich infekci, proto je nutné profylaktické
podavani antibiotik.

Pooperacni péce

Volbu pooperacni péce je nutné pfizpusobit individualnimu stavu pacienta. U pacientd s
vysokym rizikem krvaceni je nutné v ramci pooperacni Ié€by bolesti zhodnotit pouzita
léCiva, vCetné zvySeného rizika souvisejiciho s pouzitim nesteroidnich protizanétlivych
[&Civ.

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

Zadné specifické upozornéni, které by bylo nutné brat v Gvahu.

Ambulantni anestezie

Volbu mezi ambulantni a nemocni¢ni péci je nutné prizplasobit podle individualniho
stavu pacienta.

Porodnicka anestezie

Volba anestezie pro porodnické operace a pro podporu porodu vychazi z individualniho
zhodnoceni rizika. Vzhledem k mozZznym interakcim s koagulacnim systémem a
fyziologickym zménam v téhotenstvi je tfeba mit k dispozici vysledky krevnich testl ke
zhodnoceni aktualniho poctu trombocytd a koagulaénich parametru. V literatufe existuji
urcité dukazy, Zze v pribéhu porodu je mozné pouzit techniky neuroaxialni anestezie
jako epiduralni nebo spinalni anestezii. Mize vSak byt zvySené riziko peroperacniho
krvaceni.
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