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Doporuceni pro vedeni anestezie
u Osteopetrozy

Nazev nemoci: Osteopetréza

ICD 10: Q78.2
Synonyma: Osteopetrosis, Albers-Schénbergova choroba

Osteopetréza je vzacné onemocnéni zpusobené snizenou funkci osteoklastl a zhorSenou
kostni resorpci. Drfefiové dutiny jsou vyplnény novou endochondralni kosti v dusledku
zvySené aktivity osteoblastu, to vede ke zvySeni hustoty kosti, ale soucasné ke snizeni jeji
stability. Ztrata hematopoeticky aktivni kostni dfené vede k pancytopenii a opakované
aktivaci extramedularni hematopoézy. Zmény kostni hmoty ¢i funkce vedou k patologickym
frakturam, ale i dalSim uc€inkim, jako je komprese tkani, dale mohou vést k nékterym
patognomickym rysiim, zejména v oblieji. Zvlastni pozornost pfed anestezii je tfeba vénovat
zménam dychacich cest, kréni patefe &i hrudni stény. Sekundarni poruchy pak zahrnuji
anémii, poruchy krevniho srazeni, poruchy imunity, hepatosplenomegalii, hypokalcémii,
hyperfosfatémii a renalni acidozu.

Klinické postizeni je dusledkem riznych kombinaci genovych dysfunkci, které souvisi
s fyziologii osteoklastu. | pfes pomérné heterogenni genetickou sbirku, klasifikace
osteopetréozy stale vychazi zprincipd dédi¢nosti. Autozomalné dominantni forma
onemocnéni je klinicky mirnéjsi, nékdy neni diagnostikovana az do dospélosti. Incidence je
5 postizenych na 100.000 narozenych, obvykle se projevuje patologickymi zlomeninami a je
spojena s normalni délkou zivota. Autozomalné recesivni forma osteopetrézy je Kklinicky
1 postizeného na 250.000 narozenych. U nejvazngjsi formy, tzv. maligni infantilni
osteopetrozy, je délka Zivota zkracena do obdobi dospivani, nej¢astéjSimi pFiCinami smrti
jsou anémie, krvaceni a sepse.

V |é€bé mohou byt prospésné kalcitriol, steroidy &i interferon gamma, ale dosud nejucinngjsi
moznou lé€bou je transplantace hematopoetickych kmenovych bunék.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedine¢ny

MoZna $patna diagnoza




Vice informaci o nemoci, referenénim centriim a organizaéni informace naleznete na
webu Orphanet: www.orpha.net

Souhrn o nemoci

Mezi anomalie déti s autozomalné recesivni formou osteopetrézy, se kterymi je tfeba pocitat
v ramci anestezie, patfi exoftalmus, vysoce klenuté patro, 3iroky oblicej, hypertelorismus,
prominujici Celo, zvétSeni &i hypoplazie mandibuly, kréni stendéza, omezena hybnost
temporomandibularniho kloubu a zuzené nosni priduchy. U téchto pacientd musime
oCekavat riziko obtizného zajisténi dychacich cest. Mlze byt snizena poddajnost hrudniku.

Neurologicka postizeni mohou zahrnovat ztratu zraku nebo sluchu v disledku prorastani
kostnich hmot do hlavovych nervl, coz zpusobuje jejich kompresi €i ischémii. Pfipady
mentalni retardace byly také popsany.

Mezi hematologické pfiznaky patfi (pan-)cytopenie, nejCastéji anémie, trombocytopenie,
dysfunkce leukocytu €i hepatosplenomegalie. Hepatosplenomegalie mize vést k dechovym
potizim z divodu pfesunu branice kranialnim smérem. Ohledné imunity je tfeba nalézt
kompromisni feseni.

Poruchy elektrolytll, jako napfiklad hypokalcémie, jsou u tohoto onemocnéni bézné,
v zavaznych pfipadech osteopetrézy muize byt indikovana suplementace vapnikem.

Kromé Iéku uvedenych vySe mohou pacienti, jako podpurnou terapii, uzivat makrofagové
kolonie stimulujici faktor (M-CSF), erytropoetin (EPO) a krevni transfuze.

Typické vykony

Mezi nejCastéjSi vykony vyZadujici anestezii patfi odbér kostni dfené. DalSimi indikacemi
k operaci mohou byt patologické fraktury, submandibularni abscesy, osteomyelitida, sanace
chrupu, zakroky v dutiné ustni €i maxilofacialni chirurgie. Dale byly popsany zakroky
pro aspergilom.

Typ anestezie

Doposud neexistuji Zadné udaje, které by v ramci tohoto onemocnéni upfednostfiovaly
konkrétni anesteziologickou techniku. Nicméné u téchto pacientd ocekavame riziko
obtizného zajisténi dychacich cest, mize tak byt nutné zajistit dychaci cesty u bdélého
pacienta fibrooptickou cestou. Pfed vlastnim zahdjenim anestezie musi byt dostupné
adekvatni vybaveni k obtiznym dychacim cestam, jako jsou supraglotické poml(icky a
souprava k chirurgickému zajisténi dychacich cest.

Neuroaxialni anestezie ¢&i periferni bloky mohou byt alternativou u pacientd s rizikem
obtizného zajisténi dychacich cest, av8ak zmény ve struktufe kosti, zlomeniny (napf.
chronické kompresni fraktury obratl() ¢i ankyléza patefe mohou pfedstavovat zasadni potize
pro provedeni téchto technik. Navic abnormality krevniho srazeni, typicky trombocytopenie,
mohou byt kontraindikaci neuroaxialnich bloku.
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Nezbytna doplikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

K predikci obtizného zajisténi dychacich cest véetné ventilace obliCejovou maskou Ci
posouzeni pohyblivosti temporomandibularniho kloubu je vhodné peclivé vySetfit dutinu
ustni, hltan a kréni patef. Vhodné mohou byt rentgenové & CT snimky téchto oblasti.
Rentgen hrudniku &i spirometrie je na zvazeni u pacientld s kyfézou, skoliézou nebo
deformitami hrudniho koSe. Dale je tfeba posoudit riziko aspirace ¢i anamnézu aspiracni
pneumonie, protoze u fady déti s osteoporédzou je pfitomna dysfagie.

Dale bychom méli vySeffit jaterni (v€etné koagulaci) a renalni funkce (dusikaté latky a
elektrolyty). NejCastéjSi elektrolytovou dysbalanci je hypokalcémie. U pacientl
po transplantaci kostni dfené, jako specifické 1éEby osteopetrézy, miizeme naopak pozorovat
hyperkalcémii v dusledku pfihojeni §t€pu a tvorby osteoklastl z prekurzorovych bunék.

Tito pacienti mohou byt imunologicky kompromitovani! V pfipadé akutni infekce je nutné
vzdy zajistit adekvatni diagnostiku a léCbu.

Také mohou byt nutné perioperacni konzultace hematologt ¢i imunologu.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Jako metodu prvni volby musime zvazit fibrooptickou intubaci u bdélého pacienta.
Alternativou v nékterych pfipadech maze byt uziti laryngealni masky pfipadné technika se
zachovanim spontanni ventilace. Chirurgické zaji$téni dychacich cest je indikovano v situaci
,can’t ventilate — can’t intubate®. U trombocytopenickych pacientd mdze nosni intubaci
komplikovat vyznamné krvaceni. U pacientll s anamnézou obtizného zaijisténi dychacich
cest preferujeme extubaci v bdélém stavu.

U téchto pacientd musime pocitat s moznosti kolapsu hornich cest dychacich ¢i rozvoje
plicniho edému z negativniho tlaku b&éhem extubace.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Poruchy koagulace (zejména trombocytopenie) jsou Easté, mély by byt v€as identifikovany a
adekvatné feSeny. Krevni derivaty a transfuzni pfipravky musi byt rezervovany u vykonu
s oCekavanymi velkymi krevnimi ztratami.

V zavaznych pfipadech osteopetrézy je metodou volby transplantace kostni dfené, ktera
obvykle vede k vyznamnému klinickému zlepSeni (zejména hematologickych abnormalit).

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

U pacientl s osteopetrozou mulze vést fibréza kostni dfené k pancytopenii vcetné
trombocytopenie a ke zvySenému riziku krvaceni. Tuto skuteCnost je treba zvaZzit
pfed indikaci antikoagulacni terapie.
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Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Pevnost a stabilita skeletu je vyrazné snizena. Je tfeba postupovat mimofadné opatrné,
abychom zabranili frakturam. U téchto pacientd mohou byt pfitomny kontraktury a deformity,
které musi byt adekvatné polohovany a podkladany.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

U pacientl s chronickou kortikoterapii by meéla byt podana stresova davka kortikoidu.
Interferon gamma-1b mize zvySovat hladiny teofylinu a digoxinu, ty je tfeba peclivé sledovat.
Opiody naopak snizuji hladinu interferonu gamma!

Anesteziologicky postup

U osob s mirnym postizenim neni tfeba podnikat Zadna specificka opatfeni kromé peclivého
polohovani.

Ale u pacientl s tézSim postizenim je peclivé zvazeni anesteziologického postupu véetné
zplUsobu zajisténi dychacich cest a ventilace zcela kliCové. Zakladem je drzet
se doporuc¢enych postupl pro obtizné zajisténi dychacich cest.

Dale musime peclivé sledovat velikost krevni ztraty a nutnost transfuzi kvuli zvySenému
riziku krvaceni.

Regionalni anestezie nemusi byt proveditelna z divodu anatomickych abnormalit ¢i poruchy
krevniho srazeni.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Zakladem je standardni monitorace (EKG, neinvazivni monitorace tlaku krve, saturace krve).
U rizikovych operaci, u vykonu s velkymi pfesuny tekutin nebo u pokrocilych forem
onemocnéni se doporucuje zajisténi arterialni kanyly k invazivni monitoraci krevniho tlaku
a také zajisténi centralniho zilniho katetru. Dale je tfeba sledovat velikost krevnich ztrat
a potfebu krevnich transfuzi.

Mozné komplikace

Hypognatie, zdZeni dutiny nosni ¢i orofaryngu mohou vést po extubaci ke kolapsu dychacich
cest a rozvoji plicniho edému z negativniho tlaku.

I malé trauma v oblasti dychacich cest béhem intubace mlize vést ke znaénému krvaceni
a zhorSeni intubacnich podminek.

Komplikace spojené s regionalni anestezii mohou nastat z duvodu anatomickych

i strukturalnich zmén kosti. B€hem regionalni anestezie mize neumysliné intraosealni podani
lokalniho anestetika vést k rozvoji systémove toxické reakce.
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Pooperaéni péce

Obecné: pooperacni péce mlze byt poskytovana na lizkach JIP nebo intermediarni péce,
vzdy v zavislosti na zavaznosti fenotypu, zavaznosti opera¢niho vykonu a dle konkrétnich
rizik komplikaci (napF. krvaceni, obstrukce dychacich cest atd.).

U mnoha déti s osteopetrézou pozorujeme dysfagii. Je tfeba u nich zajistit nutriCni podporu
a sledovat riziko rozvoje aspiraéni pneumonie.

Deformace hornich cest dychacich mlze vést k syndromu obstrukéni spankové apnoe.
Pooperacni péce by méla respektovat OSAS doporuceni.

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

...Zplsobené nemoci mohou poskytnout nastroj k rozliSeni mezi vedlejSim Gcéinkem
anesteziologickych technik a vlastnim projevem nemoci

Kromé dfive uvedenych komplikaci literatura neuvadi zadné dalsi emergentni situace
specifické pro toto onemocnéni.

Ambulantni anestezie

Uroveri péde nezbytné k zajisténi bezpetné anestezie pro pacienty s osteopetrézou
vyznamné zavisi na mife klinického postiZzeni. V pfipadé autozomalné dominantni formy
onemocnéni s mirnym fenotypem a bez systémovych pfiznakl, vyjma nachylnosti ke
zlomeninam, Ize ambulantni anestezii zvazit s pfihlédnutim na typ chirurgického vykonu.

Porodnicka anestezie

Pacientky s autozomalné dominantni formou osteopetrézy maji normalni délku Zivota
a mohou otéhotnét. Vaginalni porod mize byt komplikovan deformaci panve. Provedeni
neuroaxialni blokady nemusi byt mozné pro poruchy krevniho srazeni ¢&i obratlové
abnormality. Koagulopatie také mohou ovlivnit poporodni krvaceni. AvSak celkové jsou Udaje
tykajici se téhotenstvi u pacientek s osteopetrézou velmi omezené.
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