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DoporucCeni pro vedeni anestezie u

Neurodegenerace asociované s pantotenatkinazou

Nazev nemoci: Neurodegenerace asociovana s pantotenatkinazou

ICD 10: G23.0
Synonyma: Hallervorden-Spatzav syndrom, neurodegenerace s akumulaci zeleza v mozku

Souhrn o nemoci: Neurodegenerace spojena s pantothenatkinazou (PKAN) je vzacna
autozomalné recesivni porucha, kterou poprvé popsali neuropatolog Julius Hallervorden a
neurolog Hugo Spatz v roce 1922 [1]. Aktivni zapojeni Hallervordena do provadénych
eutanazii v Némecku béhem druhé svétové valky a objev defektniho genu (mutace v genu pro
pantotenatkinazu 2, ktery se nachazi na chromozomu 20p13) vedlo k nutnosti zmény nazvu
.Hallervorden-Spatzova choroba“ na PKAN (2,3). Prevalence se odhaduje na 1-3/1 000 000
[4]. Nemoc ma variabilni fenotyp, ktery je zavisly hlavné na véku. Klasicka forma ma Casny
nastup (obvykle pfed Sestym rokem véku) a rychly vyvoj. U déti se manifestuje abnormalitami
chize, po kterych nasleduji t€zké dystonie, zachvaty, dysartrie, spasticita, retinopatie a
poruchy uceni [5]. Atypicka PKAN (25 % pfipadu) ma pozdéjSi nastup a pomalejsi progresi. V
této formé jsou CastéjSi abnormality feCi a psychiatrické pfiznaky. Dyskinetické pFiznaky
mohou byt mirné [5]. PKAN ma charakteristicky vzorec na MR mozku — ,znameni tygfiho oka®,
coz je oblast s nizkou intenzitou signalu obklopujici centralni oblast s vysokou intenzitou
signalu v globus pallidus [6]. Histopatologické nalezy odhaluji depozici zeleza v globus pallidus
a pars reticulata substantia nigra [7]. Orofaryngealni dystonie muze vést k plicni aspiraci,
dynamické obstrukci hornich cest dychacich a dychacim potiZzim [8]. TéZka dystonie obvykle
neodpovida na farmakologickou terapii a je ke zvazeni intratekalni pumpa s uzitim baclofenu
nebo o uziti stereotaktické palidotomie. Pacienti s timto syndromem vyZadujici celkovou
anestezii mohou vykazovat mnoho pfiznaku, které ovliviiuji pfedanestetickou pfipravu, uvod
do anestezie a naslednou pooperacni péci.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineCny

Mozna Spatna diagn6za

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

Stereotaktické postupy, hluboka mozkova stimulace, palidotomie

Implantace intratekalni baclofenové pumpy

Ortopedicka chirurgie (pro zlomeniny kosti)

Orodentalni chirurgie (pro mutilujici zmény na sliznici vzniklé v dusledku kFeci)
Spondylochirurgie

Sedace (pro MRI, zavedeni zalude¢ni sondy, tracheostomie)

Oc¢ni chirurgie

Typ anestezie

Regionalni anestezie neni pro tyto pacienty pfili§ vhodna z divodu pfitomnosti mimovolnich
pohybd, rigidity a zachvatl(. Skoliéza a kontraktury, které zpUsobuji potize pfi polohovani
pacienta, jsou bézné pozdni komplikace dystonie. Pacienti mohou byt mentalné postizeni a
nespolupracujici.

Lze provést celkovou anestezii volatilnimi nebo intraven6znimi anestetiky [9-12].

Sedativa by méla byt vybirana s rozvahou, vzdy je riziko dechového utlumu. Dexmedetomidin
muze byt lékem volby, aniz by ovliviioval dychaci cesty a hemodynamiku [13].

Nezbytna doplrikova predoperacni vysetreni (vedle standardni péce)

Podrobné vysSetieni pacienta pfed anestezii je u pacienta s PKAN velmi dllezité. Z ddvodu
obtizné artikulace, demence nebo téZké mentaini retardace vSak nékdy nelze od pacienta
ziskat validni anamnézu a je proto nutna spoluprace s €leny rodiny. Pfitomnost zdravotnického
personalu mize vyvolat Uzkost vedouci k pfehnanym dystonickym pohybim. VySetfeni
poslechem, rychlost dychani, rentgen hrudniku a vySetfeni arterialnich krevnich plynd jsou
omezené. Pro tato vySetieni je nékdy zapotiebi sedace pacienta.

Pacienti v pokrocilém stadiu onemocnéni ¢asto vykazuji zavazné postizeni plicniho systému.
Svalova dystonie muze postihovat oromandibularni svaly, to dale vede k dysfagii a k naruseni
aktu polykani. Pacienti mohou byt podvyziveni, jsou u nich znamky chronické plicni aspirace,
pneumonie a narusené vymeény plyna [8]. Méla by byt provedena analyza krevnich plyna a
rentgen hrudniku. Dale by mély byt provedeny testy srdeCnich funkci vcéetné
elektrokardiografie a echokardiografie s cilem zjistit kardiomyopatii a arytmie zpusobené
elektrolytovou nerovnovahou.

Po dystonickych zachvatech se muze objevit rabdomyolyza a myoglobinémie zpusobujici

akutni selhani ledvin a metabolickou acidozu, stejné tak hyperpyrexii a dehydrataci [14]. U
téchto pacientl je dllezité provést testy renalnich funkci.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

PKAN se vyznacuje Zivot ohrozujicimi epizodami ztizeného dychani, které mohou zahrnovat
mimo jiné i obstrukci hornich cest dychacich. Otevieni Ust je omezeno oromandibularni
ztuhlosti. Extrapyramidové pfiznaky, jako je chorea, dystonie, rigidita a tfes, obvykle vymizi pfi
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uvodu do anestezie [8,9]. Chronicky opakované dystonické pohyby vSak mohou vést k
nadmérnému namahani kréni patefe, coZ ma za nasledek degenerativni zmény [15]. Svalové
kontraktury mohou fixovat Celist nebo kréni patef, takze mobilita by mohla byt omezena i po
aplikaci svalovych relaxancii. Stejné tak endotrachealni intubace mize byt obtizna. Techniky
intubace pfi védomi nejsou vhodné, protoze nezadouci stimulace zesiluji dystonii a mimovolni
pohyby. Je dulezité mit na paméti eventualni nutnost provedeni emergentni tracheostomie.

ZvySené riziko aspirace zalude¢niho obsahu u pacientd s PKAN tak déla z endotrachealni
intubace zlaty standard pro bezpecné zajisténi dychacich cest. Existuje jen jeden popsany
pfipad uspésného zajisténi dychacich cest laryngealni maskou ProSeal u ditéte s PKAN
podstupujicim vykon na ocni chirurgii [16].

Mimovolni pohyby mohou vzniknout i pfi vyvedeni z anestezie, mGze byt proto nutna opétovna
intubace nebo oddalena trachealni extubace [9,12]. Pacienti by méli byt monitorovani déle nez
obvykle na dospavacim pokoji nebo pfijati na jednotku intenzivni pé¢e a sedovani, aby bylo
mozné provest pomalé a postupné vyvedeni. Existuji vSak pfipady, Ze intratekalni podani
baklofenu mize napomoci postanestetické dechové rehabilitaci tim, ze zmirni dystonii a
rigiditu [17].

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

U pacientd s PKAN nejsou zadna specialni doporuceni tykajici se krevnich transfuzi nebo
podavani krevnich derivati. U nékterych pacientl byla hlasena akantocytéza [18]. Jedna se o
vyskyt abnormalnich €ervenych krvinek, majicich ostnaty tvar a krat$i Zivotnost, coz muze vést
k hemolytické anémii. Tento stav ale obvykle nevyzaduje Zadnou zvlastni [éCbu.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neexistuji dukazy, které by podporovaly potfebu konkrétni antikoagulace. ZhorSena
pohyblivost pacientt v§ak mlze vést k vy§§Simu riziku pooperacni trombozy.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Opakované dystonické pohyby zpUsobuji patefi dalSi zatizeni, coz vede k degenerativhim
zménam a neurologickym symptomim. Polohovani krku bé&hem intubace a chirurgického
zakroku musi byt provadéna s mimoradnou opatrnosti.

Svalové kieCe v kombinaci se snizenou kostni hustotou mohou vést ke zlomeninam kosti,
které nejsou jinak traumaticky zpusobeny [19]. Pacienti s PKAN ¢asto trpi podvyzivou, a proto
je také kiize vystavena riziku poranéni tlakovymi a stfiznymi silami chirurgického polohovani.
Dulezité je peclivé polohovani a vypodlozeni pacienta.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens
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Pacienti s PKAN mohou uzivat nékteré z nasledujicich Iéka: anticholinergika, antiepileptika,
baklofen, deferipron, levodopa a benzodiazepiny. V uzivani téchto léki by meélo byt
pokracovano i v perioperaénim obdobi. Vysazeni baklofenu mlze vést k zZivot ohrozujicimu
stavu, ktery maze byt spojen s reflexni spasticitou, dysautonomii, hypertermii, rabdomyolyzou,
multiorganovou dysfunkci a smrti [20].

Sedace zvySenou davkou benzodiazepini muze v den operace pomoci pfi kontrole

mimovolnich pohybd. Nesmi byt ale opomenuto riziko respiraéni deprese a pfipadné nasledné
aspirace.

Anesteziologicky postup

Sedativni premedikace benzodiazepiny a pfitomnost rodi¢li béhem indukce mohou byt
uzite€né pfi kontrole mimovolnich pohyb( déti s PKAN [12].

Propofol, thiopental, fentanyl, remifentanil, N20O a volatilni anestetika byly pouzity bez
nezadoucich uc€inkd [8]. Pokud je obtizné zajisténi zilniho vstupu, Ize uvazovat o inhalaénim
uvodu do anestezie. NejCastéji pouzivanym volatilnim anestetikem je sevofluran [9].

Nedepolarizujici neuromuskularni blokatory jsou k pouziti bezpeéné. Hyperkalemicka zastava
srdce vyvolana sukcinylcholinem je vzdy mozna, protoze vy&erpani kosternich svalu a difuzni
axonalni zmény v mozku, které zahrnuji horni motorické neurony, by mohly zvySit uvolfiovani
drasliku [8,10]. Keegan a kol. uvadéli podavani sukcinylcholinu bez probléma [9].

Madhusudhana a kol. uvedli uspé&sné pouZziti dexmedetomidinu, aniz by se jakkoli ovlivnily
dychaci cesty a hemodynamika, jako jediné sedativum pfi MRI u pacienta s PKAN [21].

Ve vétsiné pfipadu se dystonie znovu vratila po operaci po odeznéni anestetik. MGze byt nutna
opétovna intubace z davodu pretrvavajici svalové rigidity, spasticity a respiracniho postizeni.
Pacienti by méli byt na zotavovacim pokoji sledovani déle nez obvykle nebo by méli byt
hospitalizovani na jednotce intenzivni péce [12]. Mozna bude zapotfebi emergentni
tracheostomie [9].

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Je indikovano standardni monitorovani. Arterialni kanylace pro invazivni méfeni krevniho tlaku
se doporucuje v pfipadé chirurgického zakroku s vysokym rizikem, pfesunu velkého mnoZstvi
tekutin, pokrocilého onemocnéni nebo pfi nutnosti opakovaného odbéru krve.

Zavedeni mocového katetru muze byt s vyhodou pro posouzeni tekutinové terapie béhem
anestezie.

Mozné komplikace

Pacienti s PKAN vyzaduijici chirurgicky zakrok v celkové anestezii jsou obvykle ve stavu
nekontrolované dystonie a rigidity. Tento stav je zZivot ohruzujici a ¢asto vyZaduje intenzivni
péci.
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Mimovolni pohyby a zachvaty mohou komplikovat kanylace. Dystonie muze vést ke
spontannim zlomeninam, rabdomyolyze a selhani ledvin.

Oromandibularni ztuhlost, kontraktury a protruze jazyka mohou vést k obtiznému zajisténi
dychacich cest. MizZe byt nutna emergentni tracheostomie.

Kvlli imobilité, je vzdy nutné pomyslet na hyperkalemickou zastavu srdce zplsobenou
pouzitim sukcinylcholinu.

Dysfagie a potize s polykanim zvySuji riziko aspirace a nasledné pneumonie. Sedativa
pouzivana ke kontrole dystonie mohou zpUsobit respiracni utlum.

Hayashi a kol. popsali spontanni pfitomnost neuroleptického maligniho syndromu u pacienta

s PKAN pfi neuziti neuroleptik a uvedli, Ze dopaminergni hypoaktivita, ktera je pro PKAN
charakteristicka, by mohla vyvolat epizody tohoto syndromu [22].

Pooperacni péce

Anesteziolog by nemél opomenout, Ze kvuli svalové rigidité, spasticité a respiracnimu
postizeni mize byt nutnd opozdéna extubace nebo reintubace. Pacienti by méli byt v
zotavovaci mistnosti sledovani déle nez obvykle nebo pfijati na jednotku intenzivni péce. Maze
byt nutna nouzova tracheostomie.

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

Je tfeba rozliit, zda jsou priznaky zplsobené samotnou nemoci nebo jsou to vedlejsi a
nezadouci uc€inky anestezie

- Pooperaéni respiracni problémy (obstrukce hornich cest dychacich odpovidajici
zakladnimu onemocnéni versus ucinek zbytkového opiatu nebo neuromuskularnich
blokatoru)

- Nouzova tracheostomie

Ambulantni anestezie

Ambulantni anestezie se nedoporucuje vzhledem k vyznamné vy$Simu riziku nezadoucich
ucinkd na dychaci cesty po anestezii.

Porodnicka anestezie

Neni hlaseno.
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