orphan Y

Doporuceni pro vedeni anestezie
u Myotonicka dystrofie typu 1 a 2

Nazev nemoci: Myotonicka dystrofie typu 1 a 2

ICD 10: G71.1

Synonyma: Curshmann-Batten-Steinert syndrom, Proximalni myotonicka myopatie
(PROMM)

Souhrn o nemoci: Myotonicka dystrofie typu 1 (DM1) a 2 (DM2) jsou autosomalné
dominantni dédi¢na neuromuskularni onemocnéni s odhadovanym vyskytem v Evropé 1:10
000 az 1:20 000. Genetickou pfi¢inou DM1 je opakovana expanze tripletd CTG v genu
DMPK (dystrofia myotonia protein kinase) na chromozomu 19q913. Transkripce téchto
opakovani vede k expanzi a akumulaci tripletd CUG v ribonukleovych inkluzich v jadru, coz
nakonec vede ke zménénému sestfihu vice gend, jako jsou napfiklad ty, které koduji
chloridovy kanal CIC1, inzulinovy receptor, srde¢ni troponin a NR1 podjednotku receptoru N-
methyl-D-aspartat. Primarni manifestace a klinicka progrese onemocnéni zavisi na mnozstvi
opakujicich se tripletd CTG: u jedincl s pouze 50-100 opakovanimi CTG obvykle neexistuji
zZadné Kklinické pfiznaky, ale existuje korelace mezi velikosti opakovani a vékem nastupu
DM1, kdyzZ je poCet opakovani <400.

Klinicky je DM 1 charakterizovana ubytkem svall pfedevSim distalnich, axialnich,
obli¢ejovych, faryngealnich a dychacich svalu; dale se vyskytuji katarakty, blokady srde¢niho
vedeni a arytmie, kardiomyopatie, diabetes, poruchy §titné Zlazy a ospalost. Riziko celkové
anestezie zahrnuje poruchy srde¢niho rytmu a zvySené riziko nahlé srdecni zastavy, atoiu
implantovanych kardiostimulatort nebo defibrilatord. Anestezie by méla byt provadéna pouze
v naléhavych pfipadech nebo po multidisciplinarnim posouzeni rizika. Retrospektivni data
odhadovala miru komplikaci u téchto pacientt asi na 8,2 %, ktera byla zplsobena hlavné
respiraCnimi komplikacemi (atelektazy, pneumonie, akutni ventilacni selhani).

DM 2 je také autosomalné dominantni a zplsobena netranslatovanymi CCTG opakovanymi
expanzemi v genu ZNF9 (protein zinkového prstu 9) na chromozomu 3g21. Primarni klinické
projevy jsou Casto pfitomny ve véku 40-50 let. Klinickymi charakteristikami jsou slabost
proximalnich koncetin, myotonicka ztuhlost a myalgie. Mezi typické srde¢ni dysfunkce patfi
abnormality srde¢niho pfevodu. Kardiomyopatie a nahla srde¢ni zastava jsou také
pozorované u DM 2, ale s niZz8im vyskytem ve srovnani s DM 1.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti

Kazdy pacient je jedineény




Mozn4 Spatna diagnoza

“ Vice informaci o nemoci, referenénim centriim a organizac¢ni informace naleznete
na webu Orphanet: www.orpha.net

www.orphananesthesia.eu 2



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

Typické vykony

Implantace kardiostimulatoru, operace katarakty, svalova biopsie, ortopedicka chirurgie,
bfisni chirurgie (zejména cholecystektomie).

Typ anestezie

Regionalni anestezie v€etné neuroaxialnich technik (kaudalni, epiduralni a spinalni) byva
pouzivana pomérné Casto a je povazovana za bezpecnou. Pfidani opioidi nebo sedativ s
vedlejSimi tlumivymi respiracnimi Gcinky by mélo byt pouzivano opatrné. Navic tfesavka
vyvolana epiduralni injekci lokalnich anestetik mize vyvolat myotonii.

Celkova anestézie by méla byt provadéna pouze v naléhavych pfipadech nebo po peclivém
vyhodnoceni indikace multidisciplinarnim tymem. Intravendzni anestetika jako propofol, v
kombinaci s kratkodobé puUsobicimi opioidy (napf. remifentanil), byly bezpecné& pouzity u
pacientt s DM.

V ranych stadiich onemocnéni Ize sedaci bezpe¢né pouzivat. U pacientl s pokrocilym
stadiem nemoci (kardiopulmonalni postiZzeni, proximalni svalova slabost) by sedace méla byt
provadéna pouze po peclivém vyhodnoceni individualniho rizika respiraéniho selhani a
aspirace.

Nezbytna dopliikova predoperacni vySetreni (vedle standardni péce)

Posouzeni svalové slabosti nejlépe pomoci stupnice hodnoceni svalové poruchy: 1. zadné
poskozeni, 2. minimalni pfiznaky, 3. distalni slabost, 4. proximalni slabost, 5. tézka
proximalni slabost.

Vyhodnoceni pfedoperacniho respiraéniho stavu.

Polysomnografie nebo spankova oxymetrie mohou pomoci odhalit bézné preexistujici
spankové a / nebo centralni apnoe. DoporuCuje se test plicnich funkci v€etné plicnich
objem0. Analyza krevnich plynt by méla byt provadéna pouze v pfipadé plicni komplikaci
nebo u zavazné formy onemocnéni. Pro pooperaéni fazi by méla byt k dispozici neinvazivni
mechanicka ventilace (NIV). Pooperacni pfijeti na jednotku intenzivni péCe by mélo byt
organizovano planované predem.

VysSetfeni srde€nich funkci v€etné& elektrokardiografie a echokardiografie jsou zasadni.
Néktefi autofi navrhuji profylaktickou implantaci kardiostimulatoru u DM1 formy co nejdfive,
pokud je pozorovano infranodalni zpozdéni vedeni vzruchu (PQ interval> 200 ms a / nebo
doba trvani QRS> 100 ms).

Laboratorni vySetfeni by mélo zahrnovat vyhodnoceni hladiny glukézy v krvi a funkce $titné
Zlazy.

U pacientl s DM se Casto vyskytuji zvySené hladiny GGT (gama glutamyltransferazy) a CK
(kreatinkinazy). Pfedoperaéni stanoveni vychozich hodnot mlze byt uzite¢né pro posouzeni
zavaznosti pooperacnich zmén.
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Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

V soucasnosti nejsou k dispozici zadné Udaje o vyskytu problémd s dychacimi cestami u
pacientl s DM. Hlavnim problémem je zabranit indukci myotonie (ztuhlosti) oblicejovych
svalll, coz ma za nasledek obtiznou nebo nemoznou ventilaci a / nebo intubaci: je tfeba se
vyhnout sukcinylcholinu, ale také jinym potencialnim spoustécim latkam, vcetné bolesti,
podchlazeni nebo tfesu. U pacientd s pokrocilym onemocnénim je Casto vyrazna slabost
orofaryngealnich svalll spojena s potizemi s polykanim a rizikem aspirace béhem indukce,
ale také po delSi dobu béhem zotavovani.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

Neni hlaseno.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neexistuji dikazy, které by podporovaly potfebu podani konkrétni antikoagulace. ZhorSena
pohyblivost pokrocilych stadii vS8ak naznacuje vysSi riziko pooperacni trombdzy.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Pfi DM 1 je bézné postizeni sternocleidomastoideu, branice, axialnich a distalnich svalu, ale
proximalni svaly jsou obvykle v pofadku. Zejména pacienti v pokrocilych stadiich &asto
potfebuji kréni limce, aby stabilizovali drzeni hlavy. Zhruba méné nez 10 % starSich pacientl
s DM 2 je vazano na invalidni vozik v dusledku postizeni svalll proximalnich koncetin.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Nebyla hlaSena Zadna pfima interakce. Néktefi pacienti jsou 1éEeni mexiletinem, blokatorem
Na-kanall: terapie by méla pokracovat az do dne anestezie. Pokud je pacient vybaven
kardiostimulatorem nebo internim defibrilatorem, mél by byt pfed chirurgickym zakrokem
pfepnuty do pfislusného rezimu nebo zastaven, a méla by byt pfijata obvykla opatfeni,
napfiklad pouziti bipolarni kautetrizace, umisténi defibrilacnich elektrod na hrudnik.
Pfedoperacni kontrola EKG k vylou€eni nové srdecni blokady indukované mexiletinem se
vyrazné doporucuje.

Lécba kortikosteroidy, ristovym faktorem podobnym inzulinu a dehydro-epiandrosteronem
by méla pokracovat.

Antiarytmika tfidy | jsou formalné kontraindikovana: interakce s mexiletinem nelze predvidat
a mohou veést k prohloubeni srdecni blokady.

Bradykardizujici medikace, jako je amiodaron a beta-blokatory, musi byt pouzivana s
maximaini opatrnosti.
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Anesteziologicky postup

Vzhledem k prodlouzené dobé vyprazdfiovani zaludku a snizenym bulbarnim reflexdm se
doporucuje modifikovany rychly ivod do anestezie bez pouziti sukcinylcholinu. Podani citratu
sodného, H2-antagonistd nebo inhibitord protonové pumpy pfed indukci by mélo byt
zvazeno.

Vzhledem k potencialni zvySené farmakologické citlivosti u pacientd s DM1, by méla byt
hypnotika a opioidy opatrné titrovany. Doporuéuji se hypnotika s kratkym polo€asem (napf.
propofol). Inhlala¢ni anestetika Ize bezpecné pouzivat; je tfeba vzit v Gvahu jejich vedlejsi
myorelaxaéni uc€inky na kosterni sval. Dosud nebyly publikovany Zadné zkuSenosti s
klonidinem nebo dexmedetomidinem.

PFi pouziti etomidatu je tfeba postupovat opatrné, jeho injekce muze vyvolat bolest a
myoklonie, a oba tyto vedlejSi u€inky mohou vyvolat myotonii.

Vzhledem kriziku hyperkalémie a fascikulaci, je pouziti depolarizujicich svalovych
relaxantancii (sukcinylcholin) pfisné kontraindikovano. U pacientd s DM byla po podani
sukcinylcholinu hlaSena na davce zavisla svalova rigidita, vedouci k potizim s intubaci a
ventilaci. Pokud je to mozné, je tfeba se co nejvice vyhnout svalové relaxaci, zejména pfi
svalové atrofii. V pfipadé potfeby, jsou nejlepSi volbou nizko davkované nedepolarizujici
kratkodobé plsobici myorelaxancia. | tak je vSak potfeba myslet na mozné prodlouzené
trvani jejich uCinku. Zatimco podani sugammadexu ke zvratu svalové blokady vyvolané
rokuroniem nebo vekuroniem bylo hlaSeno jako nekomplikované, pouZiti anticholinesteraz
muze zpusobit téZkou svalovou slabost.

Pacienti s DM maji snizenou kapacitu Na/K pumpy a mohou byt nachylni k rozvoji
hyperkalémie. Je tfeba vzit v uvahu rovnéz obsah drasliku v pouZzitych intraven6znich
roztocich.

Vzhledem k vysoké citlivosti pacientl s DM kléCiviim zpUsobujicich centralni Gtlum
dechového centra, mize mit podavani opioidu za nasledek hluboky Utlum dychani a fatalni
nasledky v pooperaénim obdobi. Kromé toho mohou opioidy zhorSovat gastroparézu, ktera
je bézna u pacientd s DM. Proto by k Ié€bé pooperacni bolesti méla byt upfednostnéna
regionalni anestézie vcéetné infiltrace ran, nesteroidni analgetika a acetaminofen Pozn.
editora pfekladu (paracetamol). Opioidy by mély byt podavany pouze za kontinualni
monitorace vitalnich funkci a zdravotnickym personalem, ktery ma zkusenosti s 1é¢bou DM1
a?2.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Sledujte télesnou teplotu a pouzivejte ohfevna zafizeni kvuli zvySenému riziku myotonické
krize vyvolané podchlazenim nebo tfesavkou.

Monitorovani nervosvaloveé blokady je vysoce doporuéeno, pokud je pouzito jakékoli svalové
relaxans. POZOR: Elektricky stimulus mize vyvolat myotonii a mulze byt nespravné
interpretovan jako pretrvavajici tetanie indikovana ke zvratu svalové blokady. V pfipadé
atrofie svalll maze byt zotaveni prodlouzeno.

Pouziti systému kontinualniho snimani EEG aktivity, jako je BIS®, Entropie® nebo

Neurosense®, by mohlo byt uzite¢né pro vyhodnoceni hypnotické slozky celkové anestézie,
ackoli dosud nebyly publikovany zadné zkuSenosti s jeho pouzitim u pacientd s DM. Je tfeba
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vénovat pozornost méfeni vychozi hodnoty u pacientll pfi védomi pfed Uvodem do
anestézie.

Dlrazné zvazte pfipojeni zevniho kardiostimulatoru / defibrilatoru u pacientd s DM kvdli
vysokému riziku nahlé srdecni zastavy a €astych poruch srde¢niho vedeni.

V zavislosti na stadiu onemocnéni a druhu chirurgického zakroku, se doporucuje arterialni a
centralni zilni kanylace k zaji$téni monitorace IABP a CZP. V pfipadé kardiomyopatie by
mélo byt rovnéz zvazeno perioperacni monitorovani srdecnich funkci cestou TEE nebo
Swan-Ganzova plicnicového katetru.

Mozné komplikace

U pacientd s DM je vysoké riziko nahlé srdecni zastavy a vyskytu poruch srde¢niho vedeni.
Pacienti s DM jsou vystaveni vysokému riziku respiracniho selhani.
Pacienti s DM jsou vystaveni vysokému riziku aspirace.

Sukcinylcholin je kontraindikovan kvali riziku hyperkalemické srdecni zastavy a vyvolani
myotonické krize s nemoznosti ventilovat nebo intubovat pacienta.

Nedepolarizujici myorelaxancia mohou vykazovat prodlouzenou dobu plsobeni.
Neostigmin mize zpusobit t&éZkou svalovou slabost.

Pacienti s DM jsou vysoce citlivi na vSechna hypnotika, opioidy a sedativa.

Pooperacni péce

Mélo by se pocitat s pomalym probuzenim a bdéla extubace by mélo byt pravidlem, protoze
bulbarni reflexy jsou u pacientli s DM oslabené.

Stupen pooperacniho sledovani zavisi na chirurgickém zakroku a perioperacnim stavu
pacienta.

V pokrocilych stadiich onemocnéni se doporucuje kontinualni monitorovani vitalnich funkci
alesponi 24 hodin. Opozdény nastup apnoe se nejpravdépodobnéji projevi béhem prvnich 24
hodin po operaci.

Vyhnéte se dlouhodobé imobilizaci.

Pokud je nutna pooperaéni uméla plicni ventilace, je dllezité pokusit se o brzky weaning,

napfiklad pomoci podparné tlakové ventilace s naslednou neinvazivni ventilaci: vyhnéte se
dlouhodobé plicni ventilaci.

Akutni komplikace spojené s nemoci a jeji vliv na pribéh a zotaveni z anestezie
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V pfipadé rozvoje perioperaéni myotonie zplsobené chirurgickou stimulaci nebo
elektrokautetrizaci, nepomuze podat vétSi davku svalového relaxancia, protoze k tomuto jevu
dochazi mimo nervosvalovou ploténku.

Ambulantni anestezie

Obecné plati, ze DM pacienti vyzaduji po operaci planované pfijeti na monitorované lizko. V
pfipadé mensich chirurgickych zakrokll a pouze u mirné postizenych pacienti, maze byt po
peclivém vyhodnoceni rizik a del§im sledovani pacienta na pooperacnim dospavacim pokoji
mozny jednodenni chirurgicky zakrok.

Porodnicka anestezie

Doporuduje se regionalni anestezie.

Volba tokolytického léku je problematicka: bylo hlaseno, Zze 2-sympatomimetika vyvolavaji
myotonii a MgSO, muze zpusobit respiracni depresi.

Bylo popsano zvysSené riziko dystokie, délozni atonie a postpartalniho krvaceni.
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