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Doporuceni pro vedeni anestezie

u Kearns Sayreova syndromu

Nazev nemoci: Kearns SayreQv syndrom
ICD 10: H49.8

Synonyma: Chronicka progresivni vnéjSi oftalmoplegie a myopatie, chronicka progresivni
vnéjsi oftalmoplegie s pfitomnosti ,ragged-red-fibers“ (RRF), CPEO s myopatii, CPEO
s pfitomnosti ,ragged-red-fibers (RRF), KSSS (Kearns-Sayre-Shy syndrom), mitochondrialni
cytopatie, okulokraniosomaticky syndrom (absolutni), oftalmoplegie, pigmentova degenerace
sitnice a kardiomyopatie, oftalmoplegie plus syndrom

Souhrn o nemoci: Kearns Sayrellv syndrom (KSS) je vzacna mitochondrialni myopatie
zpusobena deleci mitochondrialni DNA. Jde o nemoc se Sirokym kontinuem fenotypl
od mirnych forem ptézy po multisystémové poruchy vedouci k pfed€asné smrti.

Puvodni charakterizace, kterou pfedlozil Kearns v roce 1958, zahrnovala tfi hlavni zjisténi:

1. Chronicka progresivni vnéjSi oftalmoplegie (CPEQO) zplisobena postupujici slabosti
musculi levator palpebrae, orbiculares oculi a dalSich extra-okularnich svalu. 2. Atypicka
retinitis pigmentosa (,Salt and pepper‘ depigmentace, hyperpigmentace a chronicky zanét
fundu). 3. Poruchy srde¢niho vedeni (AV-blokada, pre-excitani syndromy).

Pocatek nemoci je obvykle do 20 let Zivota a pfiznaky se mohou objevit jiz v kojeneckém
véku. DalSi nalezy mohou zahrnovat cerebelarni ataxii, ztratu sluchu, Sirokou skalu
neuroendokrinnich (rdstova retardace) a gastrointestinalnich (intestinalni dysmotilita
a gastroparéza) dysbalanci, dale celkovou svalovou slabost v&etné dilatatni kardiomyopatie
a nasledného srdecniho selhani.

Delece mitochondrialni DNA naruSuje oxidac¢ni / aerobni produkci buné¢né energie a obvykle
ovliviiuje vice organu, které maji intenzivni spotfebu energie, jako je centralni nervovy
systém nebo svaly, vCetné srdce. Defekty jsou €asto rozdéleny nerovnomérné mezi buriky,
tkané a organy, a tento ,heteroplazmaticky model“ dysfunkce vysvétluje rizné fenotypy.
Diagndéza mulze byt usnadnéna genetickym testovanim nebo svalovou biopsii, ktera muze
po trichromatickém barveni odhalit tzv. ,ragged-red-fibers®.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedine¢ny

Mozna Spatna diagndza

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

e


http://www.orpha.net/

Typické vykony

Oftalmochirurgie pro korekci ptozy.

Implantace kardiostimulatoru pro brady-arytmie, defibrilatoru pro pre-excitaéni syndromy
a kardiomyopatie.

Typ anestezie

Literatura popisuje celkovou i regionalni anestezii u pacientd s KSS.

Nicmeéngé, interakce anestetik a zhorSena bunécna biochemie u mitochondriopatii jsou jen
omezené pochopeny.

Nezbytna doplikova predoperacéni vysetieni (vedle standardni péce)

Anesteziologicky management u pacienta s KSS by mél zacit dikladnym odebranim
anamnézy a zhodnocenim pFedchozich vySetfeni — nejlépe po konzultaci s oSetfujicim
internistou / pediatrem, aby bylo mozné posoudit rozsah poskozeni.

V anamnéze a fyzikalnim vySetfeni je potfeba hledat jakékoli naznaky postizeni dychacich
cest nebo dychacich svalu.

EKG a echokardiogram jsou doporueny k identifikaci poruch srdeéniho vedeni
a kardiomyopatii.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Slabost hrtanovych svall mlze vést k obtizné ventilaci pfes obli¢ejovou masku.

Muze byt pfitomna gastroparéza a muze byt indikovan bleskovy uvod do anestezie (RSI).

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

U pacientd s mitochondriopatiemi musi byt transfuzni trigger zvazen individualné.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlasena.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Nejsou hlaseny.
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Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Nejsou hlaseny.

Anesteziologicky postup

Perioperaéni lacnéni by mélo byt minimalizovano, aby se zabranilo katabolickému stresu.
Normoglykémie a normovolémie by mély byt kontrolovany a udrzovany, napf.
prostfednictvim doplfikové intravendzni glukézy a infuzi. Ale pozor: Laktat z infuze mlze
pretizit oxidacni buné€nou kapacitu! ZvySené hladiny pyruvatu a laktatu mohou naznacovat
narUstajici anaerobni metabolismus.

Béhem anestezie je nezbytna adekvatni dodavka kysliku, normotermie a stabilni
kardiovaskularni funkce. Adekvatni anxiolyza a analgezie pomuze vyhnout se zvySené
energetické potfebé& organismu.

Celkova anestezie byla v literatufe opakované popsana. Pacienti vSak mohou pro uvod
a udrZovani anestezie vyzadovat mensi davky anestetik.

Klinicky vyznam u¢€inkG propofolu na mitochondrie i po podani jediné davky (napf. rozvoj
propofolového infuzniho syndromu (PRIS)) neni jasny. Literatura navrhuje radéji se vyhnout
této latce ve prospéch jinych alternativ.

V pfipadé svalové slabosti je tfeba zvazit snizeni davek svalovych relaxancii. Jinak se
pouZziti rokuronia a nasledného zvratu pfetrvavajici svalové blokady sugammadexem jevi
jako velmi prospésné.

Vzdy se vyhnéte znamym spoustéCim rabdomyolyzy. Neni znama zadna pfima souvislost
mezi KSS a maligni hypertermii (MH) jako takovou, ale u pacientli s mitochondriopatiemi
byly popsany zavazné pfipady rabdomyolyzy podobné jako u MH.

V pfipadé poSkozeni dychacich cest nebo v pfipadech s pravdépodobné obtiZné
zajistitelnymi dychacimi cestami, je nutno pfistupovat k celkové anestezii s velkou opatrnosti.
Méla by byt zvazena radéji lokalni nebo regionalni anestezie (ultrazvukem navigovana), je-li
to mozné.

Pouziti regionalni anestezie eliminuje riziko utlumu centralniho nervového systému,
prodlouzené svalové relaxace, riziko komplikaci podobnych MH a ma nejmensi dopad
na metabolicky stav pacienta. (Prilokainu je potfeba se vyhnout kvali jeho oxidacnim
vlastnostem na hemoglobinu, které mohou zhorSit spotfebu buné&cné energie.)

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Doporucuje se monitorovani hloubky nervosvalové blokady a télesné teploty.

Mozné komplikace

Pro pfipadné arytmologické komplikace musi byt k dispozici externi stimulace a / nebo
defibrilace.
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Pooperacni péce

Slabost kosterniho svalstva mulze negativné ovlivnit pooperaéni ventilaci, zejména
po chirurgickém zakroku v epigastriu nebo hrudniku.

V pfipadé velkého chirurgického zakroku a / nebo prodlouzeného trvani anestezie / vyssich

davek anestetik v pribéhu anestezie, je vhodné pooperacni sledovani v prostfedi jednotky
intenzivni péce.

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

Dejte si pozor na srdeCni arytmie a srde¢ni selhani u nedostateCné diagnostikovanych
pacientd!

Zachazejte s pfiznaky podobnymi MH, jako by to byla maligni hypertermie!

Ambulantni anestezie

Ambulantni anestezie obvykle neni pro tyto pacienty vhodna. U velmi mirné postizenych
jedincl to Ize zvazit pouze u mensich vykona.

Porodnicka anestezie

KSS ma stejnou prevalenci u muzl i zen. Plodnost nemusi byt nutné ohrozena a mlzete se
setkat s pacienty s KSS i v porodnictvi. Literatura v8ak pro tuto situaci bohuzel neposkytuje
Zadné informace.
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