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Doporuceni pro vedeni anestezie

u Osteogenesis imperfecta

Nazev nemoci: Osteogenesis imperfecta

ICD 10: Q78.0

Synonyma: Nemoc kfehkych kosti, Lobsteintv syndrom, Porak-Duranteho choroba, Vrolikiv
syndrom

Souhrn o nemoci: Osteogenesis imperfecta (Ol) je dédicné onemocnéni charakterizované
fragilitou kosti a nizkou postavou. Pfevladajici molekularni pfi¢iny jsou mutace v COL1A1
nebo COL1A2. Dédi¢nost se fidi autozomalné dominantnim vzorcem, jsou popsany
i sporadické mozaiky a recesivni formy. Incidence je popsana jako 1: 10 000 az 1: 20 000
Zivé narozenych. Klinické spektrum pfedstavuje kontinuum variant od formy s perinatalni
letalitou (typ Il) po téméF asymptomatické jedince (typ 1) s ob&asnymi zlomeninami
a normalni postavou.

Kromé patologickych zlomenin u minimalnich traumat muaze klinicky obraz zahrnovat také
deformitu kosti, skoliézu, zpomaleni rustu, ¢asnou ztratu sluchu, modré skléry, abnormalni
strukturu dentinu, snizeny svalovy tonus, prolaps mitralni chlopné a dysfunkci krevnich
destiCek. Osteogenesis imperfecta typu Il je nejtézsi formou u déti, které prezily
novorozenecké obdobi, a vede k extrémné nizké postavé. Pacienti s mirnou az stfedni

formou kostnich deformit a nekonstantni nizkou postavou jsou klasifikovani jako Ol typu IV.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineCny

Mozna Spatna diagndza

(i ) Vice informaci o nemoci, referenénim centrim a organiza¢ni informace naleznete
na webu Orphanet: www.orpha.net



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Typicka operativa zahrnuje vS8echny druhy osteosyntézy a ortopedické intervence se
zamérenim na pediatrické pacienty. Abnormality dentinu se vyskytuji bud jako extra-kosterni
projevy Ol nebo jako odliSna entita (dentogenesis imperfecta) a ¢asto vyzaduji chirurgickou
stomatologickou péci.

Typ anestezie

Regionalni anestezie:

Vzhledem k Casto prezentované abnormalni anatomii koncetin pacientll s Ol muze byt
obtizné provést periferni nervové bloky. Navic nervova stimulace mulze teoreticky vést
ke zlomeninam vyvolanym kontrakci svall, proto je potfeba upfednostnit pfi provadéni
perifernich nervovych blokl ultrazvukovou navigaci.

Pfipadové studie zminuji uspésné provedeni neuroaxialnich technik anestezie u pacient(
s Ol (spindlni anestezie, epiduralni anestezie a kaudalni blokada). Je tfeba pamatovat
na vSechny disledky mozné koagulopatie a vzhledem Kkrustové retardaci myslet
na odpovidajici redukci epiduralni davky lokalniho anestetika.

Celkova anestezie:

Existuje nékolik hlaseni o pacientech s Ol, ktefi zazili perioperacni hypermetabolicky stav
s horeCkou. Zda se, Ze tato hypertermie neni maligniho typu. Moznymi pFiCinami jsou
zvySeny bunécny energeticky metabolismus nebo dysregulace centralni nervové teploty.
Navrhuje se také endokrinologicky korelat; nejméné 50 % pacientd s Ol mélo zvySené
hladiny tyroxinu v séru.

Jedna studie popisuje normalni vysledek In vitro kontrakéniho testu (IVCT) (poznamka
pfekladatele: v originale doporuceni je americka verze testu Caffeine Halotan Contracture
Test (CHCT), v evropskych zemich se k vylouc¢eni/potvrzeni MH pouZziva IVCT) u pacientd
s Ol a hlaSenou maligni hypertermii (MH). Existuje v8ak i jedno pfresvédcivé hlaseni
o pacientovi s Ol a MH, ktery podstoupil celkovou anestezii. V souhrnu je dikaz asociace Ol
a MH slaby. Vyskyt hypertermie u pacientd s Ol Ize obvykle zvladnout standardnimi
chladicimi procedurami.

Potize se zajisténim dychacich cest, intravenézniho vstupu nebo provadénim regionalnich
anesteziologickych postupu jsou u zavaznych forem typu lll mnohem cCastéjsi.

Sukcinylcholinu je tfeba se vyvarovat z nasledujicich divodu:

e Letalni hyperkalemické reakce po podani sukcinylcholinu po imobilizaci pacientl jsou
hlaseny Casto. Zda se, ze za nadmérné uvolfiovani draslikovych iontl je zodpovédna
up-regulace dvou novych izoforem acetylcholinovych receptord v imobilizovanych
nebo denervovanych &astech téla. Pacienti s Ol jsou €asto vazani na invalidni vozik
nebo jsou jinak imobilizovani.

e Literatura popisuje prfipady fraktur vyvolanych kontrakci svald po podani
sukcinylcholinu.

Jeden autor hlasi pfipad pacienta s Ol, u kterého se rozvinula laktatova acidéza v souvislosti
s infuzi propofolu.

www.orphananesthesia.eu 2



http://www.orphananesthesia.eu/

Atropin maze vést k nadmérnému zvySeni télesné teploty. Pokud je to mozné, je tfeba se mu
vyhnout.

Nezbytna doplrikova predoperacni vysSetieni (vedle standardni péce)

Koagulopatie: Dlkazy ukazuji na pokles retence destiCek, sniZzenou agregaci desti¢ek
indukovanou kolagenem, snizenou aktivitu faktoru VIII a zvySenou fragilitu kapilar. PoCty
trombocytd a standardni koagulacni testy by mély byt doplnény testem funkce krevnich
desticek a aktivitou faktoru VI, zejména v pfipadé, kdy jsou v predchorobi popisovany
epizody hemoragické diatézy. Vyznamna intraoperaéni krevni ztrata je vyrazné vyssi
u tézSich typl Ol.

Predoperacni spirometrické testy mohou ukazat restriktivni plicni poruchy, zejména
u pacientd s hrudni dysmorfologii.

PfedoperaCni analyzy krevnich plynd ukazuji vychozi hodnoty vymény plynl, coz je
napomocné pro pozdéjsSi srovnani s intra- a pooperacnimi krevnimi plyny.

U tézce postizenych pacientll existuje riziko bazilarni invaginace a atlanto-okcipitalni
dislokace. Proto muze byt rentgen kréni patefe uziteCny, zejména pokud operace vyzaduje
komplexni polohovani pacienta.

Pokud anamnéza ukazuje pfiznaky vrozené srde¢ni vady nebo malformace hrudnich cév,
méla by byt provedena pfedoperacni echokardiografie.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

U pacientu s Ol je tfeba vzdy pfedpokladat a oCekavat obtizné zajisténi dychacich cest.
Vizualizaci hrtanu muze branit sekundarni distorze zplsobena hrudni kyfoskoliézou
a snizenou pohyblivosti krku. Nadmérna extenze kréni patefe mlze vést k atlanto-axialni
dislokaci nebo dokonce ke zlomeninam a je tfeba se ji vyhnout. Pacienti s dentinogenesis
imperfecta maji pfi intubaci zvySené riziko poSkozeni nebo ztraty zubl, pfedoperalni
dokumentace dentalnich abnormalit mdze zabranit pravnim problémam. Pouziti
videolaryngoskopie snizuje potfebu zaklonu hlavy pro endotrachealni intubaci.

PFipadova studie 205 anesteziologickych vykond u pacientd s Ol uvadi celkovy vyskyt potizi
s dychacimi cestami 1,5 %, z nichz 66 % se vyskytlo u pacientd s Ol typu Ill. Ve vSech
pfipadech mohla byt obtizna situace v dychacich cestach pFfekonana pomoci
videolaryngoskopické nebo fibrooptické endotrachealni intubace.

Uspé&sné byly také pouzity laryngedlni masky a dal$i supraglotické pomuicky, které jsou
nepostradatelné v mimofadnych situacich.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivata

Zvlastni implikace spojené s transfuzi u pacientd s Ol nejsou znamy.
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Je tfeba mit na paméti, ze vétSina pacientl s Ol ma snizenou télesnou hmotnost ve srovnani
s jejich vékem. Proto musi byt vSechny transfuze a léky pocitany na télesnou hmotnost,
ato i u dospélych pacientu.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Pfehled literatury neposkytuje rady ohledné doporuceni konkrétniho postupu pro
antikoagulaci u pacientll s Ol. AvSak pfi podavani antikoagulace pacientim s Ol je vzdy
tfeba vzit v tvahu potencial dédi¢né koagulopatie.

Rovnéz je tfeba mit na paméti, ze u pacientt s Ol je vySSi riziko traumatickych zranéni nez

u pacientl bez OIl. Terapeuticka antikoagulace a traumaticka zranéni mohou u téchto
pacientl vést k zivot ohrozujicimu krvaceni.

Zvlastni opatieni pri polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Transport, polohovani a mobilizace pacientll s Ol musi byt zajiSténo se zvlastni opatrnosti
a pfi respektovani kifehkosti kosti téchto pacientu. Vakuové matrace a polohovaci pomucky
mohou pomoci zabranit vzniku dalSich zlomenin u pacientdl s Ol. Pokud je to mozné,
polohovani by mélo byt provedeno ve spolupraci s pacientem pfi védomi.

PFi dodrzovani téchto pokynu je hlasena mira perioperacnich zlomenin vyrazné nizsi, nez se
plvodné predpokladalo. Pfi 76 anesteziich u pacientl s Ol typu Ill doSlo ke 2 perioperaénim
zlomeninam (2,6 %) a ze 129 anestezii pacientd jinych typa Ol nebyla hlaSena jedina
perioperaéni zlomenina.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Nejbéznéjsi chronickou medikaci pacientt s Ol jsou bisfosfonaty. Interakce mezi bisfosfonaty
a anestetiky, ktera vedou k nezadoucim u€inklim, nejsou znamy.

Anesteziologicky postup

Zajisténi intravendzniho vstupu muze byt obtizné. Polohovani rukou a pazi pacienta musi byt
peclivé se zfetelem na kiehké kosti a hybnost mize byt vazné omezena pevnymi kostnimi
deformitami.

Typicky hlaSena nachylnost ke zlomeninam v dusledku pouziti manzety na krevni tlak je
sporna. Ve skupiné 205 anestezii u pacientl trpicich Ol byla hlaSena jedina nova zlomenina
humeru v 1. pooperacni den; vzhledem k opozdénému vyskytu a nezdokumentované
lokalizaci manzety vSak tento pfipad nelze jednoznaéné pfipsat pouziti manzety
na neinvazivni méreni krevniho tlaku.

Pfi polohovani pacienta davejte pozor na kfehkost kosti, zejména pfi nadmérném zaklonu
hlavy u intubace.

Neexistuji Zadné zpravy o potencialné skodlivych ucincich nedepolarizujicich myorelaxancii.
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Aby se zabranilo atopii a alergickym reakcim, mélo by se zvazit zamezeni kontaktu
S latexem.

Zvlastni ¢i dopliiujici monitorace

Vzhledem k extrémni kiehkosti kosti je monitorace a dokumentace spravného polohovani

Poloha rukou a pazi pacienta pro umisténi arterialni linky musi byt peclivé pfizplsobena
s ohledem na kfehkost kosti.

Monitorace hloubky nervosvalové blokady se doporucuje a byla pouzivana bezpecné.

Mozné komplikace

Kromé vyse popsanych moznych komplikaci existuji u pacientd s Ol uréité vykony spojené
s typickymi komplikacemi.

Ol je obecné povaZovana za kontraindikaci pro intraosealni pfistup. Literatura uvadi zpravy
o pfipadu se tfemi neuspésSnymi pokusy o zavedeni intraosealniho vstupu pomoci EZ-1O
vrtacky. Nicméné, v pfipadé nouze, Ize zkusit i tenhle pfistup. Je tfeba mit na paméti, ze
mnoho pacientt s Ol podstoupilo hfebovani dlouhych kosti, coz mize znemoznit intraosealni
pfistup.

Pooperacni péce

Pooperacéni péce se obecné neliSi od péce pacientll bez Ol. Pooperaéni transfer na JIP/ARO
muze byt nezbytny, pokud maji pacienti zavazné intraoperani komplikace nebo pretrvavajici
poruchy, jako jsou nevyrovnana hemoragicka diatéza nebo restriktivni plicni pfiznaky.

Pouziti neinvazivni ventilace CPAP u pacientl s Ol nebylo hlaseno.

Zvlastni pozornost musi byt vénovana peclivé mobilizaci, aby se zabranilo dalSimu traumatu.

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

Neexistuji zadné typické nemoci-vyvolané mimoradné situace, které lze zaménit za vedlejsi
ucinky anestezie.

Ambulantni anestezie

Nejsou hlaSeny Zadné zkuSenosti s ambulantni anestezii u pacientd s Ol. Autofi ambulantni
anestezii u pacientt s Ol nedoporucuji.
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Porodnicka anestezie

Téhotné pacientky s Ol jsou velmi vzacné. Existuji vSak kazuistiky o uspésSném cisaiském
fezu s neuroaxialni anestezii i u zavaznych pfipadl Ol typu Ill. V disledku kifehkosti skeletu
matky a kraniopelvického nepoméru je sectio ceasarea preferovanym typem porodu
u téhotnych pacientek s Ol. Lécba téchto pacientek by méla byt provadéna vyhradné
ve specializovanych nemocnicich s novorozeneckou JIP.
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