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Doporuceni pro vedeni anestezie

u Merosin-deficientni kongenitalni svalova dystrofie

Nazev nemoci: Merosin-deficientni kongenitalni svalova dystrofie
ICD 10: G71.0

Synonyma: Kompletni merosin deficientni vrozena svalova dystrofie, vrozena svalova
dystrofie s primarnim laminin 2 (merosin) deficitem, merosin negativni vrozena svalova
dystrofie, svalova dystrofie souvisejici s LAMA-2 deficitem (€asny a pozdni nastup LAMA-2
deficitu), vrozena svalova dystrofie, typ 1A, MDCA1A.

Souhrn o nemoci: Vrozené svalové dystrofie (CMD) jsou vzacné, autozomalné recesivni
genetické poruchy, které jsou klinicky a geneticky heterogenni. V8echny CMD jsou
charakterizovany progresivni slabosti svalli, zpozdénym motorickym vyvojem a dystrofickymi
zménami ve vzorku ze svalové biopsie.

Vrozena svalova dystrofie s nedostatkem merosinu (MD-CMD) je charakterizovana
zavaznou progresivni slabosti svalu, ktera ma za nasledek kontraktury, skoliézu a restriktivni
plicni onemocnéni. MD-CMD je nejbéznéjSi a nejtézsi forma, ktera predstavuje 40 % vSech
CMD. Je zpUsobena mutaci v lamininu a2 genu (LAMA-2 na chromozomu 6g22-23), coz ma
za nasledek nepfitomnost lamininového a2 fetézce (aka merosinu) kolem svalovych viaken.
Kromé vySe popsanych klinickych charakteristik mohou pacienti s MD-CMD vykazovat
zvySenou bazalni hladinu kreatinkindzy (CK), difuzni hyperdenzity bilé hmoty na MRI mozku
a zachvaty (u 30 % pacientd). VétSina z téchto pacientd ma normalni inteligenci. PFiblizné
jedna tfetina pacientd s MD-CMD ma také srde¢ni abnormality, v€etné arytmii a dilata¢ni
kardiomyopatie. Anestezie u téchto pacientl je nutna pro diagnostické i chirurgické vykony.
Mezi typické diagnostické procedury patfi MRI, endoskopie a svalové biopsie. Typické
chirurgické vykony zahrnuji uvolnéni kontraktur, patefni fuzi, tracheostomii a gastrostomii.

Mezi hlavni anestetické problémy patfi:

1. Obtizné zajisténi dychaci cesty — kvili hypotonii, omezenému otevirani ust pro ¢elistni
kontraktury, maxilarmni diskrepanci a makroglosii

2. Intra a pooperaéni management ¢asto kompromitovanych respiracnich funkci

3. Pouziti depolarizujicich myorelaxancii — riziko potencialni hyperkalemické srdecni zastavy
a rabdomyolyzy (stale panuje kontroverze ohledné pouzivani halogenovanych inhala¢nich
anestetik; nase preference je vyhybat se t&émto latkam)

4. Kardiovaskularni nestabilita u pacientt s kompromitovanou srde¢ni funkci

5. Hypoglykémie




Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineCny

Mozna Spatna diagnéza

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

www.orphananesthesia.eu 2



http://www.orphananesthesia.eu/
http://www.orpha.net/

Typické vykony

Tracheostomie, zavedeni PEG, ortopedicka operativa (j. zadni spinalni fuze a uvolnéni
Slach pro Ié¢bu svalovych kontraktur), maxilofacialni chirurgie a zubni péce.

Diagnostické procedury: endoskopicka vySetfeni, svalova biopsie, MRI.

Typ anestezie

Neexistuje absolutni kontraindikace pro celkovou, ani pro regionalni anestezii.

Hlavnim anesteziologickym problémem pfi celkové anestezii je pouziti depolarizujicich
myorelaxancii kvali potencionalnimu riziku hyperkalemické srde¢ni zastavy a rabdomyolyzy;
stale existuje kontroverze ohledné pouzivani halogenovanych inhala¢nich anestetik. V
literatufe jsou pouze tfi zpravy (celkem 6 pacientl) o anestetickém managementu u pacient(
s MD-CMD. V kazdé kazuistice byla pouzita beztriggerova anestezie — hlavné kontinualni
infuze remifentanilu a propofolu. Jedna z téchto studii popsala pfipad mozné maligni
hypertermie (bez spoustécich agens); avSak diagnéza maligni hypertermie v tomto pfipadé
byla velice sporna.

Nasi preferenci je vyhnout se triggerim, a misto toho pouzit techniku totalni intravendézni
anestezie (TIVA).

Neexistuji zadné zpravy o pouziti regionalni anestézie u pacientd s MD-CMD. Pokud je

zvolena regionalni technika, je tfeba pecélivé zvazit problematiku deformit patefe a kontraktur.
Pouziti ultrazvuku by v téchto situacich mohlo byt uzite¢né, ale dosud nebylo hlaseno.

Nezbytna doplikova predoperacéni vysetieni (vedle standardni péce)

Plicni:

Pokud je to mozné, vysetfeni plicnich funkci (spirometrie). Pokud to neni mozné, vyhodnotte
u ditéte potfebu pouziti: kaslaciho asistenta, neinvazivni ventilaéni podpory (. CPAP) a
umelé plicni ventilaci.

Pokud existuje moznost, ze bude po operaci nutna asistovana ventilace, mél by byt CPAP
zahajen jiz pfedoperaéné. Zhodnotte také typ a fungovani tracheostomie.

Srdecéni:

Vzdy by mély byt provadény piedoperatni EKG, echokardiografie a kardiologicka
konzultace. Zvlastni pozornost by méla byt vénovana posouzeni abnormalit srde¢niho
vedeni, jako je blok pravého Tawarova raménka na EKG. Pfi echokardiografickém vySetfeni
hodnotime konkrétné dysfunkci levé komory, ktera je pfitomna u 1/3 pacientll s MD-CMD,
dilatacni kardiomyopatii a pfiznaky plicni hypertenze.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest
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Je tfeba oCekavat obtizné zajisténi dychacich cest kvili Spatné kontrole hlavy a vyrazné
hypotonii svali krku a trupu. Mezi dalSi pfispivajici faktory patfi: omezené otevirani ust v
dasledku ¢elistnich kontraktur, stejné jako maxilarni diskrepance a makroglosie.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

Pfiprava na typickou vétsi krevni ztratu, ktera se vyskytuje u operaci paterni fuze pacientd
s neuromuskularnim postizenim.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlaseno.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Pacienti s MD-CMD maji rozmanité deformity koncetin, kloubl a patefe, v€etné kontraktur
krku, skolidzy, dislokace a subluxace ky€le. Tyto vyZzaduji extrémni opatrnost pfi pfepravé,
polohovani a mobilizaci pacienta. V tlakovych oblastech muze byt zapotfebi dal$i podlozeni.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neni hlaseno.

Anesteziologicky postup

Pfedanestetické vySetfeni:

Kromé vySe popsaného kardiovaskularniho a respiraéniho vySetfeni je potfeba posoudit
neurologické postizeni (typ, frekvence a lé€ba zachvatl) a gastrointestinalni funkce (potize s
polykanim a riziko aspirace).

Anesteziologicky management:

e Pripravte se na obtizné zajisténi dychacich cest (doporuCuje se fibroopticka
intubace).

e PrizpUsobte ventilacni podporu stupni respiraéniho postizeni (vétSina pacientl se
zavaznym restriktivnim plicnim onemocnénim). Prfedvidejte potfebu pooperaéni
ventilaéni podpory.

¢ Nepouzivejte depolarizujici svalové relaxancia kvdli riziku hyperkalemické srde¢ni
zastavy a rabdomyolyze. Pouzivejte nedepolarizujici myorelaxancia pouze v
nezbytné nutnych pfipadech. Titrujte nedepolarizujici svalové relaxancia a opioidy
peclivé vzhledem k zakladni hypotonii.
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e O pouzivani halogenovanych inhalacnich anestetik stale existuje kontroverze. NaSe
preference je vyhnout se témto latkam. Expozice halogenovanym anestetikim vSak
muze byt v extrémné& narocnych situacich nezbytnd pro umisténi intravendzniho
katétru.

e Prizplsobte anesteticky management dle stupné kardiovaskularniho postizeni. V

zavislosti na typu chirurgického zakroku a stupni kardialni dysfunkce, lze oCekavat
odpovidajici kardiovaskularni nestabilitu.

Zvlastni ¢i doplnujici monitorace

Kromé standardni perioperacni monitorace vitalnich funkci, je vysoce doporuceno
monitorovani nervosvalové blokady vzhledem ke stupni zakladni hypotonie. V pfipadé
operace patefe se zavaznou skolidzou zvazte transezofagealni echokardiografii (TEE) nebo
méfeni centralniho vendézniho tlaku (CVP). Pacienti s MD-CMD jsou nachylni ke
kardiovaskularni nestabilité v dusledku Spatné funkce levé komory a mechanické obstrukci
pravé komory pfi pronacni poloze.

Mozné komplikace

MozZné anesteziologické komplikace zahrnuiji:

e Srdecni zastava zpusobena hyperkalémii a rabdomyolyzou (sekundarné po pouziti
depolarizujicich svalovych relaxancii).

e Pooperacni respiratni nedostateCnost vyzadujici prodlouzenou umélou plicni
ventilaci.

e Neexistuji dostateéné dukazy k posouzeni, zda je nebo neni zvySeno riziko reakce
podobné MH, ale vzhledem k tomu, Ze se u myopatickych pacientl vyskytly reakce
podobné MH i v nepfitomnosti halogenovanych anestetik a v nepfitomnosti
sukcinylcholinu, vSechny prostfedky potfebné k identifikaci a léCbé MH by mély byt
dostupné.

e Hypoglykémie.
o Kardiovaskularni nestabilita by méla byt oCekavana i u asymptomatickych pacientt

(zpravy =z literatury popisuji, ze nejméné polovina pacientd se srdeCnimi
abnormalitami mUze byt bezpfiznakova).

Pooperacéni péce

Je dulezité predvidat moznost respiracnich problému po operaci. Méla by se zvazit extubace
cestou neinvazivni ventilaci (tj. CPAP), vzdy je potfeba pfipravit se na moznost respiraéniho
selhani a pfijeti na JIP. Stupen pfedoperacniho plicniho a srde¢niho postiZzeni bude &asto
urovat, jaky typ pooperacni péce je nutny. Mezi dalSi faktory, které k tomu mohou pfispét,
patfi nutrini stav pacienta a stupen skoliézy.
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Akutni komplikace spojené s nemoci a jeji vliv na pribéh a zotaveni z anestezie

S touto nemoci nejsou spojeny zadné bézné mimoradné situace. Je vsak tfeba brat v uvahu
pfiznaky maligni hypertermie vzhledem k moznosti jejiho vyskytu po pouziti triggerd nebo
bez nich.

Ambulantni anestezie

Ambulantni anestezie se nedoporuCuje z divodu kardiovaskularniho a respiracniho
postizeni.

Porodnicka anestezie

Neexistuji zadné zpravy o porodnické anesteziologické péci o tyto pacienty (pravdépodobné
kvuli kratké délce Zivota v dusledku komplikaci primarniho onemocnéni).
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