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Doporuceni pro vedeni anestezie

u Glykogenézy typu |

Nazev nemoci: Glykogenoza typu |

ICD 10: E74.0
Synonyma: von Gierkeho choroba, glykogendza I. typu, deficit glukéza-6-fosfatazy, GSD-I

Souhrn o nemoci: Glykogendza typu | je vzacné autozomalné recesivni onemocnéni s ro¢ni
incidenci okolo 1/100 000 [1]. Kvuli deficitu enzymu glukéza-6-fosfatazy [2] nemUze byt
glykogen ulozeny v jatrech metabolizovan. To vede k nizké toleranci laénéni a zvySenému
riziku hypoglykémie a laktatové acidézy. Akumulace glykogenu [3] v jatrech vede
k hepatomegalii a pozdéji ke zvySenému riziku hepatocelularniho adenomu a/nebo
karcinomu. Klinické projevy jsou provazené retardaci rustu. Postizeni ledvin, hyperlipidémie
[4] a porucha funkce krevnich desti¢ek [5] jsou bé&Zné. Perioperacni management musime
zaméfit na udrZeni metabolické homeostazy dostateénou suplementaci glukdézy a prevenci
zhorSeni laktatové acidézy. Porucha funkce krevnich destiCek pfedstavuje komplikaci pro
techniky regionalni anestezie a udrzeni homeostazy v pribéhu opera¢niho vykonu. Podtyp
Ib je zplsoben deficitem glukéza-6-fosfataza-translokazy a je provazen neutrofilni dysfunkci,
opakujicimi se infekcemi, autoimunitnim poskozenim §titné zlazy a IBD.

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



Typické vykony

Stomatochirurgické u typu Ib: Opakujici se aftézni gingivostomatitida a jeji komplikace.

Bfidni chirurgie: resekce adenomu, &i karcinomu [6,7], transplantace jater, biopsie jater,
pankreatitida.

Typ anestezie

Celkova anestezie, stejné jako metody regionalni anestezie jsou u pacientd s GSD-I
provadény. U vSech typl anestezie hrozi rizika vychazejici z onemocnéni GSD-I, kterych si
anesteziolog musi byt védom.

Celkova anestezie: DelSi lacnéni v pfedoperacnim obdobi vede k hypoglykémii a laktatové
acidoze. Adekvatni suplementace glukdzy v prabéhu lacnéni je nezbytna k udrzeni
metabolické homeostazy [8,9]. Hepatomegalie a enzymaticka Iécba mohou vést ke zménam
ve farmakologii anestetickych latek zvySenim, &i sniZzenim clearance, ackoliv o této
problematice neexistuji specifické studie.

Regionalni anestezie: GSD-| je asociovana s poruchou funkce krevnich desti¢ek [5, 10],
ktera Castecné koreluje se zavaznosti dyslipidémie [4] zplsobené GSD-I. Klinicky muze
porucha destiCkovych funkci vést k epistaxi a ekchymoze, kterych bychom si méli vSimat
jakozto dulezitych znamek moznych budoucich krvacivych potizi béhem operace.
Laboratorni testovani poctu destiCek a jejich funkce pomuze kvantifikovat velikost disfunkce
pfed planovanym opera¢nim vykonem. Neuroaxialni anestezie, konkrétné epiduralni katetry,
byly vyuzivany bez komplikaci [6]. V nékolika pfipadech, konkrétné u cisafského fezu, byla
bezpecéné pouzita i spinalni anestezie [11].

Nezbytna doplfikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Pfed planovanym operacnim vykonem bychom méli zajistit nasledujici krevni testy: Krevni
obraz (pocet neutrofill subtypu GSD-Ib), kreatinine, triglyceridy, cholesterol [4], elektrolyty,
kys. moc€ova [12], hormony §titné Zlazy [14], a pokud mozno funkce krevnich destiCek.

Hladiny laktatu a glykémie musi byt pozorné sledovany béhem la¢néni az do navratu
dostate¢ného pfijmu glukézy enteralnim pfijmem.

Echokardiografie a EKG mohou byt napomocny pfi znamkach plicni hypertenze, vzacné, ale
zavazné komplikace GSD-I [15, 16].

Pacienti by méli nosit naramek / Stitek informujici o zdravotnim stavu. Pacient by mél byt

pfijat do nemocnice 24 hodin pfed planovanym vykonem k zajisténi adekvatni infuzni terapie
a kontrolu metabolického stavu [17].

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Pacienti s GSD-| €asto trpi aftézni gingivostomatitidou. Komplikace tohoto onemocnéni by
potencialné mohly vést k problémim se zajisténim dychacich cest, s problémy tohoto typu
se ovSem bézné nesetkavame.
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Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivata

Porucha funkce krevnich desti¢ek mize byt Ié€ena transfuzi destiCkovych koncentrati. Méli
bychom se vyhnout NSAIDs a latkam ovliviiujicim funkci desti€ek. V pfipadé zavazné
neutrofiini dysfunkce u GSD-Ilb mlze byt FeSenim transplantace hematopoetickych
kmenovych bunék a v takovém pfipadé by mél byt nastaven transfuzni management v zajmu
vyhnuti se pozdé&jsi inkompatibilité. Kromé vySe zminénych, nepfedstavuje GSD-| specificky
problém pro transfuze Cervenych krvinek, €i plazmy. Neexistuji data ohledné — teoreticky
evidentniho — benefitu desmopresinu.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni znama. Prestoze je popisovana arterialni dysfunkce charakterizovana zvy$enim
tloustky médie, vSeobecné riziko aterosklerézy a kardiovaskularnich komplikaci neni
v mladSim dospélém véku zvySeno [18, 19].

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

GSD-I mize vést k osteopenii a osteopordze, ackoliv tyto nejsou vétSinou asociovany se
zlomeninami. | tak je ale doporu¢ovana opatrna manipulace s pacientem.

Méli bychom se vyvarovat, ¢&i alespoi minimalizovat kompresi bficha vzhledem
k hepatomegalii a moznosti poskozeni jater zvySenym tlakem.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Obvyklymi léCivy uzivanymi dlouhodobé u GSD-lI jsou ACE-inhibitory a allopurinol.
Hepatomegalie muze byt asociovana s indukci enzymu a muze tak vést ke zvySeni, Ci
snizeni hepatalni clearance.

Anesteziologicky postup

Suplementace glukézy a perioperacni laCnéni:

Standardni terapii pro snizenou toleranci laénéni u pacientd s GSD-lI je enteralni
suplementace kukuficnym Skrobem [20]. Kontinualni dodavka glukézy je zajisténa
opozdénou resorpci uhlovodikll s dlouhym Fetézcem, které jsou dodavany enteralné pres
nazogastrickou sondu pfes noc [9]. V novorozeneckém obdobi je suplementace provadéna
jako kontinualni podavani vyzivy, pozdéji jako intermitentni podavani vyzivy kazdych 4-6
hodin [21]. Béhem povinného pfedoperaéniho lacnéni pfed planovanym vykonem musi byt
enteralni pfisun glukozy zaménén za parenteralni infuzi glukézy. Mnozstvi suplementované
glukézy se muze individualné liSit a musi byt upraveno dle standartniho davkovani
dlouhodobé suplementace pro kazdého pacienta individualné [22]. Pro orientaci, 0,5 — 0,6
g/kg/h v novorozeneckém véku a 0,3 — 0,4 g/kg/h u starSich déti se zda byt optimalni pro
vétSinu pacientl [10]. Tabulka 1 znazorfiuje mozné davkovaci rezimy.
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dité kojenec novorozenec

N g/kg/h 03-04 0.5 0.6
pozadav-

ky mg/kg/min 5.0-6.7 8.3 10.0

cornstarch g/kg every 4h 1.2-1.6 2.0 2.4
enteralni

cornstarch g/kg every 6h 1.8-2.4

G-5% in ml/kg/h 6.0-8.0 10.0 12.0

G-10% in ml/kg/h 3-4 5 6

parente- i
I G-12.5% in ml/kg/h 2.4-32 4 48

G-17.5% in ml/kg/h 1.71-2.29 2.86 3.43

G-20% in ml/kg/h 1.5-2 2.5 3

Tabulka 1: potieba glukézy pro jednotlivé vékové skupiny

K infuzi mizeme pouzit standartni Ringer-acetat s pfidavkem glukézy [8]. Infuze by méla byt
bez laktatu a glukéza by méla byt co nejvice koncentrovana kvuli zabranéni nadmérného
zatiZeni velkymi objemy a laktatem [6]. Tabulka 2 znazorriuje mozné infuze. Pro podavani do
periferni zily mGZzeme pouzit pouze roztoky obsahujici méné nez 12,5% glukézy.

V prabéhu parenteralni substitutce musime pozorné monitorovat hladiny glukézy a laktatu
v krvi. BEhem la¢néni by mély byt opakované provadény testy do doby, nez bude obnoven
peroralni pfijem kukuficného Skrobu. Cilem je glykémie >3.9mmol/l a snazime se vyhnout
nahlym vykyvam hladiny.

Na rozdil od ostatnich glykogenéz jako je typ lll, nebo typ V, GSD-lI nezasahuje buriky
kosterniho svalstva a nezpusobuje znamky myopatie [3]. GSD-I neni asociovana s mutacemi
v RYR-receptoru [23], nepfedstavuje tedy limitaci pro inhalaéni anestezii. Byly zaznamenany
pfipady rhabdomyolyzy u pacientl s GSD-I [24]. Omezené pouziti suxamethonia, v situacich,
které to explicitné vyZaduji, se zda byt smysluplnym.

Neutrofilni defekt asociovany se subtypem GSD Ib vede ke zvy3enému riziku infekce.

Asepse je nezbytnou pro vSechny invazivni vykony. Perioperacni antibioticka terapie by méla
pokryvat stafylokoky [25].
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Pozadovana Pouziti ringer- Pouziti
koncentrace acetatu E148G1Paed
glukézy
Roztok G40% 10% 375ml ringer-acetate | 385ml E148G1Paed +
+ 125ml G40% 115ml G40%
12.5% 345ml ringer-acetate | 355ml E148G1Paed +
+ 155ml G40% 145ml G40%
17.5% 280ml ringer-acetate | 290ml E148G1Paed +
+ 220ml G40% 210ml G40%
Roztok G70% :
+ 70ml G70% 65ml G70%
12.5% 410ml ringer-acetate | 420ml E148G1Paed +
+ 90ml G70% 80ml G70%
17.5% 375ml ringer-acetate | 380ml E148G1Paed +
+ 125ml G70% 120ml G70%

Tabulka 2: mozné infuze

Zvlastni ¢i dopliiujici monitorace

Byl zaznamenan pfipad nespolehlivého BIS monitoringu u pacienta s GSD-I [26]. V tomto
specifickém pfipadé vedla hypoglykémie k nizSim hodnotam BIS a maskovani nedostate¢né
hloubky anestezie. Poskytovatelé anestezie by si méli byt védomi moznych komplikaci, napf.
pfi hypoglykémii, pfi aplikaci BIS monitoringu €i jinych technik.

Zavedeni invazivniho arterialniho katetru je doporu€ovano mnoha autory kvuli Castym
odbérdm krevnich vzorkd.

Mozné komplikace

Udrzeni metabolické homeostazy by mélo byt primarnim cilem k zamezeni moznych
komplikaci. MUze se vyskytnout laktatova acidéza [8, 27]. Kontrolovana hyperventilace neni
doporu€ovana, jelikoz mize vést ke zvySené mobilizaci laktatu ze svalové tkané, ktery
nemuze byt metabolizovan pokud je pfitomen v nadbytku.

Pooperaéni péce

Analyza krevnich plynu, laktat a glykémie musi byt méfeny opakované do 4 hodin od
obnoveni peroralniho pfijmu.
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Akutni komplikace spojené s nemoci a jeji vliv na priibéh a zotaveni z anestezie

Ve spojeni s hypoglykémii se mohou vyskytovat kfeCové stavy. Pfi zndmkach cerebralnich
kifeCi musi byt ihned provedeno méfeni krevnich plynl a glykémie. Kromé podani glukézy se
terapie kreci nelisi od standardu.

Ambulantni anestezie

K zajisténi kontinualni dodavky glukézy a metabolického monitoringu se ambulantni
anestezie nedoporucuje.

Porodnicka anestezie

Jelikoz pacienti s GSD-| jsou bézné fertilni, t€hotenstvi je mozné a popsané [28]. Prenatalni
diagnoéza je mozna. Porod je mozny jak vaginalni [29], tak cisafskym fezem [11].
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