orphan Y

Doporuceni pro vedeni anestezie

u Infantilni neuroaxonalni dystrofie

Nazev nemoci: Infantilni neuroaxonalni dystrofie

ICD 10: G23.0

Synonyma: INAD, NBIA2, Fosfolipazou A2 — asociovana neurodegenerace (PLAN),
Seitelbergerova choroba, Neurodegenerace s akumulaci zeleza v mozku A

Souhrn o nemoci: Infantilni neuroaxonalni dystrofie (INAD) je neurodegenerativni porucha
spojena s mutaci v genu PLA2G6. Je to druhy nejbéznéjsi typ neurodegenerace s akumulaci
Zeleza v mozku (NBIA) (hlavné v globus pallidus, nucleus caudatus a substantia nigra) po
neurodegeneraci spojené s pantothenat kinazou (PKAN, dfive Hallervorden-Spatzova
choroba). INAD se dédi autozomalné recesivné. Gen PLA2G6 koduje fosfolipazu nezavislou
na vapniku a je spojovan s infantilni neuroaxonalni dystrofii (INAD), atypickou neuroaxonalni
dystrofii (NAD) a dystonii-parkinsonismem. PLA2G6 je exprimovan v mitochondriich a ma
pro né ochranni efekt. Je také dllezity pro membranovou homeostazu a vapnikovou
signalizaci. INAD je histologicky charakterizovan nalezem axonalnich sféroidnich télisek.
Fenotypicky se INAD vyznacuje psychomotorickou regresi s ¢asnym nastupem ve véku
od Sesti mésicl do tfi let. Hypotonie se vyskytuje brzy a projevuje se zavaznou slabosti,
ktera mlze byt nahrazena spasticitou. Mnoho pacientt s INAD také trpi progresivni demenci.
K amrti obvykle dochazi pfed dovrSenim 10 let véku v dusledku respiracnich komplikaci.
Pacienti se mohou dostavit na zavedeni gastrostomické sondy a tracheostomie kvUli bulbarni
dysfunkci; néktefi mohou vyZzadovat chirurgickou korekci skoliozy ke zlepSeni respiraénich
funkci. Hlavnim problémem u anestezie pacientd s INAD je jejich Spatny predoperacni
respiraCni stav kvlli nedostate¢né clearance dychacich cest a mechanice dychani, pro ktery
Casto vyzaduji pooperacni intubaci.

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Gastrostomie, tracheostomie, operace skoliozy. Mezi dalSi hladené vykony patfi oralni
rehabilitace, hluboka mozkova stimulace, debridementy a pallidothalamotomie.

Typ anestezie

Pacienti INAD mohou bezpecné podstoupit celkovou anestezii. Ackoli mnoho pacientt
nespolupracuje, mélo by se k pfedoperacni sedaci pfistupovat opatrné, pokud vibec, kvuli
omezenym respiracnim rezervam a zvySené nachylnosti k respiracni depresi.

Na rozdil od pacientd se svalovou dystrofii mohou tito pacienti bezpe¢né dostat inhalacni

anestetika bez rizika rabdomyolyzy. VétSina pacientd s INAD je imobilizovana a vzhledem k
riziku hyperkalémie a srdeCni zastavy je tfeba se vyhnout sukcinylcholinu.

Nezbytna doplihkova predoperacéni vysetieni (vedle standardni péce)

Pacienti s INAD maji progresivni slabost, ktera muze vést ke kardiopulmonalnim
komplikacim.

Pfedoperacni elektrokardiogram a echokardiogram by mély byt provedeny, protoZze u
pacientd s pokroCilym onemocnénim se muze rozvinout plicni hypertenze a srdecni
dysfunkce.

Plicni stav muze byt hodnocen rentgenem hrudniku a analyzou arterialnich krevnich plynu.

Funkéni plicni testy mohou byt uzitené, pokud pacient dokaze pfi jejich provedeni
spolupracovat.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Pacienti mohou byt obtizné intubovatelni kvili zménam kloubu nebo svalovym kontrakturam,
které mohou omezit mobilitu kréni patefe a otevfeni Ust i pfes svalovou relaxaci. Trismus
a tortikolis byly hlaSeny u pacientd s PKAN a spinalni svalovou atrofii (SMA), ackoli svalova
relaxace byla zaznamenana pfi uvodu do anestezie a také pfi podavani dexmedetomidinu
u pacientd s PKAN.

Pacienti maji zvySené riziko aspirace v duUsledku bulbarni dysfunkce. Néktefi pacienti jiz
mohou mit v dobé chirurgického zakroku tracheostomii.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

Pacienti mohou vyZadovat transfuzi krve u invazivnéjSich vykonl. Bylo prokazano, zZe
u pacientd s neuromuskularni skoliézou, ktefi jsou operovani pro skoliézu, je ve srovnani s
pacienty s idiopatickou skoliézou vy§Si peroperacni ztrata krve.
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Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlasena.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

U pacientu s pokro€ilym onemocnénim se mulze vyvinout spasticka tetraplegie a opticka
atrofie. BEhem polohovani téchto pacientu pro chirurgicky zakrok by jim méla byt vénovana
zvlastni péce.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neni hlaseno. Pacienti mohou uzivat l1éky na lécbu spasticity a epileptickych zachvatu.
U pacientd |éCenych dopaminergnimi blokatory, jako jsou fenothiaziny, butyrofenony
a metoklopramid, se mlze exacerbovat zhorSeni jejich pohybovych poruch. U pacientd
uzivajicich antikonvulziva mize dojit ke zmé&nam v biotransformaci léCiv pouzivanych béhem
anestezie.

Anesteziologicky postup

Vyhnéte se sukcinylcholinu kvdli riziku hyperkalemické srdecni zastavy. Bezpecné Ize
pouzivat inhalaéni anestetika, propofol a opioidy. Rapid sequence induction (RSI) pomoci
nedepolarizujicich myorelaxancii (rokuronium) je mozné pouzit, pfi€emz je tfeba pamatovat
na to, ze intubaéni nebo vétSi davka myorelaxancia zlepsi nastup neuromuskularni blokady,
ale mGze mit za nasledek prodlouzené trvani uc€inku a rezidualni nervosvalovou blokadu.

Pacienti mohou byt citlivéjSi na nedepolarizujici svalova relaxans. Zvazte intubaci bez

nervosvalové, vzhledem k tomu, Ze pacienti maji ¢asto jiz v ramci zakladniho onemocnéni
hlubokou svalovou slabost.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Pokud se pouziva svalové relaxans, mély by se pomoci monitorace nervosvalové blokady
ziskat zakladni hodnoty stimulatorem perifernich nervi pred podanim relaxace.

Pacienti podstupuijici vysoce rizikovy chirurgicky zakrok nebo pacienti se stfedné téZzkou
kardiorespiraCni dysfunkci mohou profitovat z umisténi arterialniho katétru pro peclivé
invazivni hemodynamické monitorovani a €asté analyzy arterialnich krevnich plynd. Méla by
byt zajisténa klinicky pfijatelna normotermie.

Mozné komplikace

Po podani sukcinylcholinu mohou mit pacienti hyperkalemickou srde¢ni zastavu.
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Mnoho pacientd ma jiz existujici respiraéni dysfunkci a mohou vyzadovat pooperaéni
intubaci.

Pooperaéni péce

Pacienti by méli byt po operaci peclivé sledovani; to obvykle vyZaduje pfijeti na jednotku
intenzivni péce za vétSiny, ne-li za vSech okolnosti. Mnoho pacientdl bude vyzadovat
pooperaéni intubaci a mechanickou ventilaCni podporu. | kdyZ jsou pacienti extubovani
na operacnim sale, maji po extubaci vysokeé riziko respiracniho selhani. Pokud pacienti
vyZaduji pooperacni mechanickou ventilani podporu, mohou byt extubovani do neinvazivni
ventilaéni podpory (napf. Bi-level pozitivni tlak v dychacich cestach, BIPAP). Neinvazivni
plicni ventilace s pozitivnim pFetlakem muze zabranit hypoventilaci, tvorbé atelektaz a snizit
dechovou praci, zatimco dechova fyzioterapie hrudniku muize zlepsit clearance sekretd.

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

Pacienti mohou mit zavaznou svalovou slabost, ktera muze byt zaménéna se rezidualni
neuromuskularni blokadu, pokud byly podany nedepolarizujici myorelaxancia.

Ambulantni anestezie

Pacienti INAD nejsou kandidati na ambulantni chirurgii kvili zavaznosti zakladniho
onemocneéni.

Porodnicka anestezie

Pacienti maji velmi kratkou délku Zivota (méné nez 10 let) a je nepravdépodobné, Ze
dosahnou porodni vék.
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