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Doporuceni pro vedeni anestezie

u axonalni neuropatie s obrovskymi axony

Nazev nemoci: Axonalni neuropatie s obrovskymi axony

ICD 10: G60.8
Synonyma: GAN

Souhrn o nemoci: Axonalni neuropatie s obrovskymi axony (GAN) je vzacna, progresivni,
autosomalné recesivni neurodegenerativni porucha. Toto onemocnéni je zpusobeno zménami
v genu GAN umisténém v chromozomu 16924. Gen kdduje protein gigaxonin, protein podilejici
se na vyvoji stfednich viaken a cytoskeletalni kostry. Porucha gigaxoninu vede k aberantni
akumulaci neurofilament v axonech, coz vede k rozvoji progresivnich poruch periferniho a
centralniho nervového systému. Mezi klinické pfiznaky patfi zavazna periferni senzoricka
motoricka neuropatie s ¢asnym nastupem, ktera muaze také zahrnovat poruchy hlavovych
nervl vedouci k slabosti obliceje, atrofii n. opticus a oftalmoplegii. Pacienti se obvykle v raném
détstvi potykaji s obtizemi pfi chuzi. V pozdnim mladistvém véku je vétSina postizenych na
invalidnim voziku, majici vyznamnou kyfoskoliézu. Jak se porucha postupuje, zasazeni
centralniho nervového systém se manifestuje mentalnim postizenim, cerebelarni ataxii,
pyramidovymi pfiznaky a zachvaty. Mohou se také objevit poruchy zraku a sluchu. Nervy
autonomniho nervového systému se mohou poskodit hromadénim neurofilament. Pacienti
maji charakteristicky stoCené vlasy a typicky fenotyp obliCeje. LéCba je v souCasné dobé
symptomaticka a primérna délka zivota je kolem dvaceti let.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineCny

Mozna Spatna diagn6za

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

Pacienti se mohou podrobit v§em typim elektivnich a akutnich vykonu. Mnoho pacient bude
vyzadovat elektivni vykony pro ortopedické vady, zejména operaci patefe pro korekci skolidzy.

Typ anestezie

Pacienti mohou podstoupit celkovou i regionalni anestezii. Pfi regionalni anestezii je tfeba
postupovat opatrné z divodu vyznamné kyfoskolidzy, ktera mize vést ke vzniku vysokého
bloku nebo blok nebude mozny viibec. Pokud je to mozné, méla by se pro epiduralni analgézii
vybrat oblast patefe, ktera ma minimalni abnormalni zakfiveni, ale stale poskytuje dostate¢né
pokryti anestézii nebo kontrolu bolesti. | po UspéSném zavedeni mlze byt Sifeni Iékd do
epiduralniho prostoru nepredvidatelné a ¢asto nerovhomérné nebo jednostranné [1].

Prestoze pouziti blokt perifernich nervi muze predejit mnoha rizikim spojenym s celkovou
anestézii, pacienti s touto neuropatii maji zvySenou citlivost ke komplikacim blokad perifernich
nervu [2,3]. Patfi mezi né prodlouzeny blok a zvySena neurotoxicita lokalnich anestetik [4].
Pfed operaci by mélo byt provedeno komplexni zvazeni rizika a prospéchu a pacienti a jejich
pfibuzni musi byt pouceni o zvySeném riziku spojeném s vykonem.

Nezbytna doplrikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Ke zhodnoceni funkce dychani je vhodné provést spirometrii, véetné maximalni vydechové
rychlosti. Pacienti mohou mit z divodu skoliéz vyznamné restrikéni onemocnéni plic. FVC
mensi nez 30 % naznacduje potencialni obtiZnou pooperaéni extubaci [5].

Pfed operaci skolidzy je nezbytné provedeni spankové studie. Potvrzeni poruchy dychani ve
spanku, zejména obstrukéni spankové apnoe, by mélo take vést k provedeni echokardiogramu
a hledat pfipadné dukazy plicni hypertenze.

Pokud existuji znamky autonomni dysfunkce, mél by byt proveden elektrokardiogram (EKG).

Je tfeba se ptat na obtize s polykanim nebo dusenim, aby se pfedeslo riziku aspirace.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

K managementu zajisténi dychacich cest by mélo byt pfistupovano individualné, s ohledem na
jeho aktualni stav. U pacientd s GAN je znamo, Ze maji mikrognathii a s tim spojené omezené
otevirani ust. Byla popsana téz obtiZzna intubace [6]. Vzhledem k tomu by mély byt snadno
dostupné pomlcky k obtiznému zajisténi dychacich cest.

Pacienti jsou nachyini k aspiraci kvuli slabému tonu hrtanu, coz vylu€uje pouziti laryngealni
masky.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivata

Neni hlaseno.
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Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlaseno.

Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Peclivé polohovani je nezbytné hlavné pro pacienty s kyfoskolidozou. V misté dotyku je tfeba
télo dobfe vypodlozit, aby nedoslo ke vzniku otlaku [7].

Poloha pacienta mlze byt naro¢na hlavné pfi korekci skolidzy, a to z nékolika divodu

zahrnujici abnormalni télesné postaveni pacientl s pokroc¢ilym onemocnénim a také potfebu
expozice velké plochy patefe pro zadni pFistupy.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

V sou€asné dobé neexistuje IéEba axonalni neuropatie s obrovskymi axony [8].

Pacienti s progredujicim onemocnénim mohou byt na antiepileptické lécbé. U pacientl s dobre
kontrolovanou epilepsii je tfeba vénovat pozornost minimalizaci narudeni jejich
antiepileptického lIékového rezimu. Pacientim by mélo byt doporuceno, aby uzili léky rano v
den operace a zahdijili Ié€bu co nejdfive po operaci [9].

Anesteziologicky postup

Poskytovani dobré perioperaCni péce zacina pfedoperaénim vyhodnocenim organového
postizeni. U pacientd s mentalnim postizenim je tfeba pfedchazet hlavné perioperaéni uzkosti.
To zahrnuje dukladnou komunikaci vysvétlujici perioperacni proces, také vyuziti hernich
terapeutu a technik rozptyleni, jakozZ i zvazeni pouziti anxiolytik.

PFi vyuziti benzodiazepinll pfed operaci je tfeba postupovat obezfetné. Jeden pfipad s
pouzitim diazepamu popisoval prodlouzenou svalovou slabost po operaci [10].
Benzodiazepiny plsobi spiSe na misSni udrovni ke snizeni kostniho tonu nez na
neuromuskularnim spojeni [11]. Midazolam byl pouzit k premedikaci bez hlasenych problému
[12]. Pokud se pouzivaji benzodiazepiny, je tfeba pacienty pfedoperacné sledovat, aby
nedoslo k hypoventilaci nebo aspiraci kvuli zvySené slabosti svalu.

Pacienti jsou ohrozeni hyperkalemii vyvolanou sukcinylcholinem a také moZnou
rhabdomyolyzou, ale u pacientd s GAN bylo hlaSeno vyuziti jak inhalacni, tak totalni
intravendzni anestezie [6, 10, 12, 13]. Neexistuji dikazy o vy$Sim riziku maligni hypertermie.
V soucasné dobé neexistuji zadné konkrétni udaje o pouziti inhalaénich anestetik u pacientd
s GAN. Zadna kazuistika nezaznamenala konkrétni problémy [10], ale néktefi autofi dospéli k
zaveéru, ze TIVA je pro tyto pacienty bezpecnou technikou [6,13]. Pokud je to mozné, méla by
se zvolit kratkodobé plsobici 1éCiva, aby se snizil rezidualni UCinek, ktery by mohl zhorsit
kontrolu hornich dychacich cest a pooperaéni respiraCni funkci. Pfinosné je také pouziti
bispektralniho indexu (BIS), umozhujici peclivou titraci anestetik.

Je tfeba peclivé zvazit vybér svalového relaxancia. Pacienti s GAN maji denervované svaly,

coz mulze vést ke zvySené citlivosti na acetylcholin (Ach), suxamethonium a
anticholinesterazu. Je tfeba se vyhnout suxamethoniu, protoze rozSifeni ACh receptorli po
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celé sarkolemé mulze mit za nasledek masivni odtok drasliku pfi depolarizaci vedouci k
arytmiim a potencialni zastavé srdce [14,15].

Uginky nedepolarizujicich svalovych relaxancii (NDMR) nejsou znamy, byly v8ak dosud
pouzivany bezpe¢né [12]. Motoricka slabost zvy$uje nachylnost k NDMR. Spatna motoricka
vybavnost, kterou maji pacienti s GAN, tak omezuje pouziti stimulatoru perifernich nervi k
posouzeni obnovy nervové funkce [10]. Bylo popsano pouziti rokuronia s Uplnou reverzi ucinku
sugammadexem. [12]. Nékolik kazuistik pouzilo TIVA s intubacni davkou remifentanilu pfi
operaci ke korekci skolidzy, aby se zabranilo komplikacim pfi uZiti NDMR za soucasné potieby
neurofyziologického monitorovani [13].

Progrese nemoci muze vést ke vzniku autonomni neuropatie. Na zacatku se projevuje
autonomnim drazdénim s hypertenzi a arytmiemi jako odpovéd na exogenni nebo endogenni
katecholaminy. DalSi progrese postizeni ma za nasledek poskozeni kardiovaskularnich reflexu
s neschopnosti reagovat na hypotenzi zpusobenou ztratou krve, vazodilataci nebo pfi IPPV
[16]. Byla hlasena porucha termoregulace [12]. Aby se predeslo podchlazeni, je nezbytné
aktivni sledovani teploty a zahfivani béhem operace. [17]. To je obzvlasté dulezité pfi operaci
patefe, kde maji pacienti ¢asto exponovanou delSi dobu velkou plochu téla. Pacienti by méli
byt pfed operaci udrzovani v teple a béhem operace by mélo byt pouzivano aktivni zahfivani
pomoci zahfatych intravendznich tekutin, ohfivacl vzduchu a zvySené teploty na operacnim
séle.

P¥i plicni ventilace je tfeba postupovat opatrné, hlavné kvuli omezeni plicni kapacity v disledky
kyfoskoliézy a také kvuli slabosti dychacich svali. U téchto pacientl je dulezité pouzivat
podporu dychani, aby se zabranilo hypoventilaci. UzZiti endotrachealni intubace by mélo byt
zvazeno u vSech pacientu se slabym kaslacim reflexem kvdli riziku aspiraéni pneumonie.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

U v8ech pacientd by mélo byt pouzivano rutinni monitorovani véetné EKG, pulzni oxymetrie,
neinvazivniho méfeni krevniho tlaku, kapnografie a teploty. Pfi delSich vykonech by méla byt
zavedena mocova cévka. Pacienti s postizenim autonomniho nervového systému budou
nachylngjsi k hemodynamické nestabilit¢ a budou mit snizenou odpovéd na hypotenzi
sekundarné napf. pfi krvaceni, vazodilataci nebo pfi pouziti IPPV. U téchto pacientl je také
vétsi pravdépodobnost poruchy termoregulace. Potencialni ztrata krve pfi operaci skoliozy
muze byt znatna a vyzaduje tak invazivni méfeni krevniho tlaku, monitorovani srde¢niho
vydeje a perioperacni krevni testy. Mlze byt také uzitené sledovat funkci pravé komory,
zejména u pacientu se stfedné téZkou az tézkou plicni nebo srde¢ni dysfunkci. Lze také zvazit
neinvazivni monitoraci srde¢niho vydeje a tim optimalizovat tekutinovy management.
Monitorovani BIS je vhodné pfi pouziti TIVA spiSe nez pfi inhalaéni anestezii a umoziuje tak
peclivou titraci anestetik, aby se minimalizovaly rezidualni U¢inky anestetik. U pacientd s plicni
hypertenzi vzniklé v disledku obstrukéni spankové apnoe (OSAS) je tfeba vénovat zvlastni
pozornost faktoram, které zvysuji plicni vaskularni rezistenci a které by mohly zhorsit napéti v
pravém srdci, jako je acidéza, hypoxémie a hypotermie.

Pfi operacich skoliézy umoziiuje sledovani somatosenzorickych (SSEP) a motorickych (MEP)
evokovanych potencidld hodnoceni dorzalnich senzorickych a ventralnich motorickych
sloupcu. Existuji vSak dvé kazuistiky popisujici u pacientl s GAN S$patné definované,
nespolehlivé a Spatné reprodukovatelné kfivky SSEP [6,12]. PfiCina toho neni jasna, ale
predpoklada se, ze je zpusobena progresi onemocnéni. MEP prokazaly v obou pfipadech
konzistentni odpovéd a byly peroperacné pouzity ke sledovani integrity michy [18,19]. MEP
mély niz8i amplitudu a prodlouzenou dobu vedeni. K pfekonani vin s niz§i amplitudou byl
doporucen zvySeny pocet stimull a vysSi proud ke stimulaci [13].
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Mozné komplikace

Jak jiz bylo popsano vyse, u pacientl existuje zvySené riziko respiracnich komplikaci véetné

obtizné intubace. Extubace je obtiznéjsi pfi FEV1 < 30 % nebo s vrcholovymi
inspiraénimi/expiracnimi tlaky < 30 cmH20.

Autonomni nestabilita se rozviji s progresi onemocnéni, coz €ini pacienty nachylné k hypotenzi
a arytmiim.

Mohou se vyskytnout komplikace pfi pouziti anestetik v€éetné prodlouzené svalové slabosti,

dale také pfi pouziti benzodiazepinu, prodlouzenim uc¢inki NDMR a hyperkalémie vzniklé pfi
pouZziti suxamethonia.

Pooperacni péce

Pooperacni péce zavisi na pfedoperacnim stavu pacienta a na provedeném zakroku. Jednotka
intenzivni péce je vyhrazena spiSe pro pacienty po rozsahlych opera¢nich vykonech, s
predpokladanym velkym pfesunem tekutin nebo pfi potfebé& pooperaéni mechanickeé ventilace
[12].

Pooperaéni plicni komplikace se mohou vyskytnout pfi korekci skolibzy a jsou
pravdépodobnéjsi u tézSich onemocnéni. | kdyz korekce skoliézy mlze zabranit dalSimu
zhorSeni respiracnich funkci, nezlepSuje zakladni funkci plic v bezprostfednim pooperaénim
obdobi [7]. Pacient s pfedoperacni vitalni kapacitou nebo FEV1 < 30 % mulze vyzZadovat
pooperaéni fizenou ventilaci, zatimco pacienti s VC nebo FEV1 =2 70 % by méli mit
dostate€nou plicni rezervu, aby umoznila okamzitou pooperaéni extubaci [7]. Je tfeba co
nejdfive po operaci zlepsit stav dychacich funkci, protoze atelektazy, hypoventilace, retence
sekretu, imobilizace a analgetika mohou vést ke zhorSeni zakladniho plicniho onemocnéni.
V&asna pooperacni mobilizace a fyzioterapie pomahaji expektoraci sputa a snizuji respiracni
komplikace. Je-li to mozné, je tfeba pacienty v dechovém Usili povzbuzovat a pouzivat i
pomucky pro dechovou rehabilitaci. [9].

Poopera&ni management bolesti po operaci mize byt slozity. Dulezitym hlediskem je kontrola
bolesti vedouci ke spokojenosti pacienta a sou€asné prevence respiracnich komplikaci
zpusobenych hypoventilaci. Vysledek tak mize zlepSit multimodalni pfistup k analgézii s
pouzitim paracetamolu, NSAID, gabapentinu, ketaminu, opioidid a dalSich dostupnych
analgetik. Bylo popsano, ze pacientem kontrolovana analgézie zlepSuje spokojenost pacientu.

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

Srdecni arytmie se mohou vyskytovat bud z divodu autonomni dysfunkce nebo pfi pouziti
suxamethonia a jim zvySené hladiny drasliku.

U pacient s OSA a plicni hypertenzi muze hypoxie, acidéza, hyperkapnie nebo hypotermie
vést ke srdeéni dekompenzaci a zhorSeni pravostranného srdec¢niho selhani.

www.orphananesthesia.eu
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Ambulantni anestezie

Pacienti s GAN by neméli byt IéCeni v ambulantni sféfe, hlavné z ddvodu mozné pooperacni
kompromitace respiraénich funkci.

Porodnicka anestezie

Neni hlaseno.
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