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DoporucCeni pro vedeni anestezie
u Loweho syndromu

Nazev nemoci: Loweho syndrom

ICD 10: E72.03

Synonyma: OCRL, okulocerebrorenalni syndrom, Loweho okulocerebrorenalni syndrom,
Lowe-Terrey-MacLachan syndrom

Souhrn o nemoci:

Loweho okulocerebrorenalni syndrom (OCRL) je X-vazané onemocnéni (Xq25-g26) poprvé
popsané Lowem, Terreyem a MacLachanem v roce 1952. Odhadovana prevalence cini
1 na 500000 pacientd. Syndrom je zpUsobem defektem enzymu fosfatidylinositol-4,5-
bisfosfonat-5-fosfatazy. Tento defekt vede k akumulaci fosfatidylinositol-4,5-bisfosfonatu
v riiznych nitrobunéénych kompartmentech. Chybéni enzymu muze vést k poruse membrany
a endozomalniho transportu, dynamiky aktinu, bunécné adheze, motility a polarizace.
Renalni postizeni u OCRL sestava ztubularni dysfunkce charakterizované proteinurii
a renalnim Fanconiho syndromem, ktery se manifestuje jako renalni tubularni acidéza, ztraty
drasliku, fosfatd a aminokyselin. Renalni postizeni se manifestuje v prvnich mésicich Zivota,
ledvinné funkce se progresivhé zhorSuji, pficemz kone€na faze selhani ledvin (end-stage
renal disease) se objevuje ve Ctvrté dekadé Zivota. Pfi narozeni je patrna oboustranna
katarakta, ktera je pfiblizné u poloviny postizenych chlapct spojena s glaukomem. Casto
vede k progresivni ztraté zraku. Brzy po narozeni si lze v8imnout také celkové hypotonie
a areflexie a pacienti maji mentalni retardaci (median 1Q je 45), stereotypické chovani,
afektivni zachvaty a zachvatovitd onemocnéni. Pacienti maiji typické facialni znaky
charakterizované velkym celem, vpadlyma oCima, velkyma chybné tvarovanyma usima
a nékdy retrognacii. U téchto déti muze byt anestezie potfeba pfi nejriznéjSich operaénich
zakrocich, jako je chirurgie oka, ortopedické zakroky, orchidopexe nebo gastrostomie. Hlav ni
obavou anesteziologa jsou u téchto pacientl obtizné zajiSténi dychacich cest, svalova
hypotonie, elektrolytové dysbalance a poruchy acidobazické rovnovahy.

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
nawebu Orphanet: www.orpha.net



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Chirurgie oka (katarakta, glaukom, strabismus); ortopedické zakroky; orchidopexe
nebo gastrostomie; sedace z divodu diagnostickych postupu.

Typ anestezie

Neexistuje Zadna absolutni kontraindikace celkové ani regionalni anestezie.

Lze pouzit jak totalni intravendzni anestezii, tak i inhalaCni anestezii, aniz by existovala
jednoznacné preferovana varianta.

Protoze vétSina zakrokd se provadi v détském véku, mize byt celkova anestezie ve vétsiné

pfipadd vhodnéjsi, i kdyz bez omezeni Ize provést i regionalni nebo lokalni anestezii.

Nezbytna doplnkova predoperacni vysetireni (vedle standardni péce)

Doporucuje se hodnoceni funkce ledvin, vySetfeni elektrolytd a acidobazické rovnovahy.
Upozorfiujeme, Ze funkce ledvin je nadhodnocovana, je-li jako ukazatel pouZit sérovy
kreatinin, protoZe pacienti maji abnormalni svalovou hmotu. ZvaZte stanoveni cystatinu C
jako alternativniho markeru funkce ledvin. Pfed pfipadnym chirurgickym zakrokem je tfeba
korigovat pfipadné poruchy elektrolytl ¢i acidobazické rovnovahy.

ProtoZe zachvaty se vyskytuji asi u 50 % pacientu s Loweho syndromem, mUze byt z tohoto
ddvodu naplanovano neurologické konzilium. Mohou se vyskytovat myoklonické,
generalizované, tonicko-klonické zachvaty, infantiini spasmy a parcialni komplexni zachvaty.
Zobrazeni pomoci magnetické rezonance muze odhalit mirnou ventrikulomegalii
a mnohocetné periventrikularni cystické léze.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Pfima laryngoskopie a trachealni intubace muze byt obtizna z ddvodu retrognacie,
kraniofacialnich anomalii a abnormalni struktury zubl, ktera se objevuje
pfi hypofosfatemické kfivici.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

U pacienti s OCRL-1 se objevuje poSkozeni ¢asné aktivace krevnich destiek, tj. adheze
a zmeény tvaru desti¢ek z dlvodu poruchy signalizace zavislé na Rho-A, coz se mlize projevit
jako krvacivé onemocnéni. Tuto poruchu Ize odhalit pouze pfi pomoci analyzatoru PFA-100
destiCkoveé funkce, zatimco aPTT, PT a dalSi destiCkové agregacni testy jsou normalni.

Mirna trombocytopenie se muze objevit u asi 20 % pacientl. Bylo pozorovano, Ze pouziti
tranexamové kyseliny vede u téchto pacientl ke zlepSeni funkce destiCek. Protoze se u nich
vyskytuje metabolicka acidéza, doporucCuje se zvySena opatrnost pfi pouziti erytrocytarnich
koncentratu.
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Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neexistuji zadné dukazy, které by podporovaly pouziti antikoagulace. Pfi hemodialyze je
mozné pouzit antikoagulaci heparinem.

Zvlastni opatreni pii polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

PFi polohovani je tfeba dat pozor na zvySenou fragilitu kostnich struktur, ktera je zpUsobena
osteopenii z chronické aciddzy nebo hypofosfatemickou kfivici.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neuvadi se.

Anesteziologicky postup

NejdulezitéjSim bodem pfi planovani anesteziologického postupu mize byt u téchto pacientu
metabolicka acidéza. Pfi acidoze mohou v8echny latky, které rychle snizuji tonus sympatiku
vést k cirkulacnimu kolapsu. Protoze vétSina opioidu jsou slabé baze, acidéza muize zvysit
frakci léCiva v neionizované formé&, usnadnovat pranik opioidd do mozku, a tim zpUsobit
sedaci a utlum reflexti dychacich cest. To vede ke zvySenému riziku aspirace.

Perioperacné podavaneé |V tekutiny je tfeba peclivé titrovat a vyhnout se jak hyperhydrataci,
tak i dehydrataci. O¢ni pouziti beta blokatord mize mit po lokalni absorpci urcité systémové
ucinky.

Pouziti sevofluranu k indukci muze zpUsobit hypokalémii indukovany zachvat.

Budte pfipraveni fesit obtizné zajisténi dychacich cest.

Davku svalovych relaxancii je tfeba redukovat o 25-50 % z divodu zvy$ené vnimavosti.

Je tfeba se vyhnout hyperventilaci, aby nedoS$lo k alkal6ze a naslednému poklesu sérového
kalia, protoze to muze vést k zavaznym srde¢nim arytmiim.

Z divodu zvyseného rizika glaukomu je u téchto pacientl tfeba vyhnout se pfimému tlaku
na oCi obliCejovou maskou stejné jako Spatné provedenou pronacni polohou.

K indukci se hodi propofol a nedepolarizujici svalova relaxans.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Neuvadi se nutnost zadného dalSiho monitorovani kromé standardniho.
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Mozné komplikace

Existuje riziko pneumonie z divodu svalové hypotonie.
Premedikace sedativy mize maskovat pfiznaky hypoglykémie.
Hypokalémie mize zpusobit zavazné srde€ni arytmie.

Tito pacienti maji riziko rozvoje akutniho glaukomu.

Pooperacni péce

Pfed hospitalizaci je tfeba optimalizovat vnitfni prostfedi (elektrolyty a acidobazickou
rovnovahu). Opatrné je tfeba upravovat antiepileptickou terapii.

U téchto pacientl je tendence k rozvoji pneumonie z divodu hypotonie a oslabeného

kaSlaciho reflexu. Je tfeba pooperacné monitorovat glykémii a podat doplfikové tekutiny
s obsahem glukdzy spoleéné se suplementaci kalia, aby se zabranilo vzniku hypoglykémie.

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

Neuvadi se.

Ambulantni anestezie

Ambulantni anestezie je mozné provést pouze u nizkorizikovych zakrokud, a pokud je stav
pacienta stabilni. Fyzikalni a celkové vySetfeni by nemélo odhalit Zadné zavazné postizeni.

Porodnicka anestezie

Tento syndrom postihuje vylu€né osoby muzského pohlavi. Proto nejsou uvadény zadné
pfipady porodnickych postupu.
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