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Doporuceni pro vedeni anestezie
u Homocystinurie

Nazev nemoci: Homocystinurie
ICD 10: E72.11

Synonyma: homocystinémie, klasicka homocystinurie, deficit cystathionin b-syntazy, deficit
CBS

Souhrn o nemoci:

Klasicka homocystinurie je vzacné autozomalné recesivni dédi€né onemocnéni. Je
zpUsobeno deficitem enzymu cystathionin-R-syntazy, coz vede k hromadéni homocysteinu a
methioninu. Vysoké plazmatické hladiny homocysteinu souviseji s poSkozenim cév
mechanismem oxidacniho poskozeni, s proliferaci hladké svaloviny cév, s aktivaci a agregaci
trombocytll a s naruSenim normalni prokoagula¢ni a antikoagulac¢ni rovnovahy ve prospéch
trombdzy. Aktualni Cetnost vyskytu deficitu CBS je 1:344 000. Klasicka homocystinurie
postihuje Ctyfi hlavni organové systémy — zrak, kosti, centralni nervovy systém a
kardiovaskularni systém. Muze také postihovat jatra, k(zi a vlasy. Diagn6zu obvykle potvrdi
pfitomnost zvySenych hladin celkového homocysteinu a methioninu v plazmé. Stanoveni
diagnozy v ¢asném véku by mélo byt zaméfeno na prevenci o€nich, muskuloskeletalnich
a intravaskularnich komplikaci a na zajisténi normalniho vyvoje pacienta. Stanoveni diagnozy
v pozdéjSim véku by se mélo zaméfovat na sniZzeni vyskytu Zzivot ohroZujicich
tromboembolickych komplikaci. Pro homocystinurii neexistuje zadny lék. Jedna tfetina
pacientu s deficitem CBS odpovida na lé¢bu vitaminem B6 a nepotiebuji Zadnou dalsi terapii.
Pacienti s CBS bez odpovédi na vitamin B6 jsou |éCeni dietou s nizkym obsahem methioninu,
vitaminem B6, vitaminem B12, folatem a betainem. U téchto pacientll se ¢asto provadi oéni
chirurgické zakroky v ramci IéCby ektopie ¢ocky. U téchto pacientd mize po celkové anestezii
dojit k fatalnim tromboembolickym pfihodam, pokud u nich pfed zakrokem neni stanovena
diagn6za nebo pokud je onemocnéni nedostate¢né metabolicky kontrolovano. Pro
minimalizaci téchto rizik doporucujeme pfisné dodrzovani diety a Iécby, prevenci dehydratace
a hypoglykémie, medikamentézni snizeni viskozity krve a agregace trombocytd (je-li
onemocnéni nedostateéné metabolicky kontrolovano), zajisténi dostateCného zilniho navratu,
nepouzivani oxidu dusného a ¢asna pooperacni mobilita pacienta.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagnoza

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

O¢ni chirurgické zakroky v ramci jednostranné nebo oboustranné extrakce ocCni Cocky
pro ektopii.

Typ anestezie

Chirurgicky zakrok Ize provést v lokalni nebo celkové anestezii. Vzhledem ke zvySenému
riziku tromboembolickych pfihod pfi celkové anestezii je metodou volby pro o¢ni vykony
lokalni anestezie. Nicméné s ohledem na vyskyt mentalni retardace a nespoluprace
u nékterych pacientt mize byt nutné provedeni vykonu v celkové anestezii.

Regionalni anestezie predstavuje také urcCité riziko tromboembolické pfihody, nebot
subarachnoidalni anestezie mize podporovat stazu krve v perifernich cévach sekundarné
po vytvofené blokadé sympatiku. Epiduraini anestezie s sebou nese stejné riziko, ale
v mensi mife.

Kazda nervova blokada provedend v tésné blizkosti velkych nebo stfednich cév, napf. blok
plexus brachialis, mu0ze zplsobit poSkozeni cévy s moznym naslednym rozvojem
tromboembolické pFihody.

Cilem anesteziologické péce by mélo byt: (a) udrzeni vysokého srdec¢niho vydeje a rychlé
cirkulace, (b) prevence tromboembolismu, (c) snizeni periferni cévni rezistence a zlepSeni
periferni perfuze, (d) prevence dehydratace a hypoglykémie, (€) rychlé vyvedeni z anestezie
a Casna mobilizace.

Je nutné se vyhnout pouziti oxidu dusného, protoze zplsobuje inhibici enzymu methionin
syntazy s naslednym zvysSenim krevni hladiny homocysteinu.

Titrované pouziti kratkodobé ucinnych sedativ u téchto pacientd neni kontraindikovano.

Nicméné je vhodné se vyhnout pouziti opioidu a léCiv zpUsobujicich depresi dechu
s naslednou opozdénou mobilizaci.

Nezbytna dopliikova predoperaéni vysetreni (vedle standardni péce)

Diagn6za se stanovi pomoci analyzy aminokyselin v plazmé (zvySena hladina methioninu
a nizka hladina cysteinu) a celkové plazmatické hladiny homocysteinu (zvySena).

Kromé rutinnich vySetfeni je vhodné stanovit hematokrit, dobu srazeni, protrombinovy ¢as,
parcialni tromboplastinovy ¢as a pocet trombocytu.

U téchto pacientl je nutné zkontrolovat glykémii, aby nedochazelo k hypoglykémii.

Je vhodné provést echokardiografické a elektrokardiografické vySetfeni k vylou€eni srde€nich
anomalii, nebot mnoho kazuistik popisuje u téchto pacientli onemocnéni srde¢nich chlopni.
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Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

U téchto pacientd muze byt obtizné zajisténi dychacich cest vzhledem k vyskytu gotického
patra a ,marfanoidniho® habitu, nicméné dosud nebyla publikovana Zadna data tykajici se
obtizného zajisténi dychacich cest u téchto pacientd.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Dosud nebyla publikovana Zadna data.

NejbéznéjSim chirurgickym zakrokem u téchto pacientl jsou ocni vykony, které nejsou
zatizeny vysokymi krevnimi ztratami, takze nutnost podani transfuze je malo pravdépodobna.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Pfedoperacni opatieni zahrnuji nasledujici:

a) Spravné dodrzovani léCby a diety pro sniZzeni nebo kontrolu sérovych hladin
methioninu a celkového homocysteinu (<45 ummol/l podle autort Carrillo-Carrasco
et al. 2012).

b) DostateCna pfedoperacni intravenézni hydratace.

c) Farmakologicka opatfeni popsana v literatufe jsou nasledujici: nizka davka kyseliny
acetylsalicylové (100 mg/den), dipyridamol (100 mg ctyfikrat denné) predoperacni
podani nizkomolekularniho heparinu, nicméné neexistuji zadna formalni doporuceni.
Nutnost podani takové [éCby by méla byt vyhodnocena pfisné individualné. Je nutné
se vyhnout IéCivim, ktera predisponuji k hyperkoagulacnimu stavu (napf. peroralni
kontraceptiva).

Perioperacni opatfeni zahrnuji nasleduijici:
a) Udrzovani perioperacniho srde¢niho vydeje.
b) Kompresivni ponozky pro prevenci stagnace krve na periferii.

c) Pouziti Dextranu 40 pro snizeni adhezivity trombocytu.

d) Pouziti roztokl s glukézou pro prevenci hypoglykémie.

Pooperacni obdobi — ¢asna mobilizace.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Nejsou publikovana.
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Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Nejsou zadné dukazy o interakci anestetik s chronickou medikaci pacientu.

Anesteziologicky postup

Je nutné se vyhnout dlouhému pfedoperaénimu laénéni s naslednou dehydrataci.

V anesteziologické literatufe je popsano pouziti riznych preventivnich opatfeni pro prevenci
tromboembolie pred chirurgickym zakrokem, v&etné dostateéné intravendzni hydratace
a farmakologickych opatfeni zahrnujicich podavani antiagregacni a antikoagulacni 1éCby.
Néktefi autofi uspésné pouzili Dextran 40 a kompresivni ponoZzky béhem celkové anestezie
pro zvyseni zilniho navratu a prevenci zilni stazy.

Je nutné se u téchto pacientd vyhnout pouziti oxidu dusného (N-O), nebot N.O inhibuje
enzym methionin syntazu a zvysuje tak celkovou hladinu homocysteinu v plazmé.

Je vhodné upfednostnit anestetika s vazodilatacnim ucinkem, jako napf. halotan (pozn.
editora: ,V naSich podminkach se pouziva sevofluran, halotan jiz neni dostupny.”).

U téchto pacientt je pfinosné pouziti kratce GCinkujicich anestetik.

Perioperacni infuze glukézy muze minimalizovat riziko hypoglykémie, ktera se u téchto
pacientl bézné vyskytuje z divodu zvySené hladiny inzulinu.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Dosud nebylo publikovano.

Mozné komplikace

U pacientld s homocystinurii je vySSi riziko rozvoje spontannich tromboembolickych pfihod.
Mezi vazné komplikace tromboembolickych pfihod patfi atrofie optiku, hemiparéza,
hypertenze po infarktech ledvin, fokalni zachvaty a fatalni plicni embolie.

Pouziti oxidu dusného mize zvysit adhezivitu trombocytl s naslednym tromboembolismem.

Vzhledem k naruseni vylu€ovani inzulinu v souvislosti s vysokou hladinou methioninu se
muze objevit hypoglykémie. Té se Ize vyhnout exogennim pfivodem glukézy v dobé laénéni.

Pooperacni péce

U pacientl je pooperacné nutné sledovat vyskyt tromboembolickych pfihod po dobu 48-72
hodin.

Pooperacné Ize podkozné podavat nizkomolekularni heparin az do mobilizace.
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Monitorujte glykémii, aby nedoslo k hypoglykémii. Je nutné zajistit dostate¢nou hydrataci.
U téchto pacientl je nutna ¢asna mobilizace, je-li mozna.

Po probrani rizika krvaceni s chirurgem pokracujte v antikoagulacni a antiagregacni 1écbé.

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

Nejsou hlaseny.

Ambulantni anestezie

U téchto pacientl je vhodna ambulantni anestezie, nebot snizuje riziko tromboembolické
pfihody.

Porodnicka anestezie

Zeny odpovidajici na léébu pyridoxinem vykazuji lep$i vysledky téhotenstvi. U Zen
bez odpovédi na tuto IéCbu existuje mnohem méné zkusenosti. U téchto pacientek je hlavni
obavou tromboembolismus a cévni mozkova pfihoda. Normalni téhotenstvi je samo o sobé
hyperkoagulaéni stav, proto mize byt u téchto pacientek pfed porodem nutna
antikoagulace, napf. nefrakcionovany heparin nebo nizkomolekularni heparin. Dle literatury
dostavaly nékteré pacientky nizkomolekularni heparin v prabéhu poslednich dvou tydn(
téhotenstvi a prvnich Sesti tydni poporodniho obdobi. Rovnéz byla podavana kyselina
acetylsalicylova v nizkych davkach. Regionalni anestezii je v pfipadé potfeby mozné provést
po preruseni podavani LMWH nebo nefrakcionovaného heparinu na doporu¢enou dobu.
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Datum posledni tpravy: listopad 2015 (pfelozeno zafi 2020)
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Sufin.Yap@sch.nhs.uk
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Manchester University Hospitals NHS Foundation Trust. St Mary's Hospital,
Manchester, UK

john.walter@cmft.nhs.uk

Prohlaseni: Recenzenti neméli Zadny finan¢ni ani jiny prospéch z provedeni recenze.
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vavrina.martin@fnbrno.cz

Editori Ceského prekladu

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 Plzeh a Lékarska fakulta Univerzity Karlovy v Plzni,
Plzen, Ceska republika

Zastita prekladu do ¢eského jazyka:
https://www.csarim.cz/
https://www.akutne.cz/
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