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DoporucCeni pro vedeni anestezie u

Sanfilippovy nemoci

Nazev nemoci: Mukopolysacharidéza lll. typu

ICD 10: E 76.2

Synonyma: MPS lll, Sanfilippiv syndrom, Mukopolysacharidéza lll. typu

Souhrn o nemoci:

Mukopolysacharidéza typu lll je autozomalné recesivni onemocnéni, patfici do skupiny
mukopolysachariddéz charakterizované akumulaci heparinsulfatu. Existuji ¢tyfi enzymaticky
odlisné formy s pfevahou subtypq; typ IlIA, 1IIB, IlIC a IlID. Porucha je nedostatec¢né
diagnostikovana (kvili obecné velmi nizkému stupni dysmorphismu); je to nej¢astéjSi MPS v
Nizozemsku a Australii s prevalenci 1:530000 a 1:67000. Frekvence rliznych podtypl se v
jednotlivych zemich liSi: podtyp A je CastéjSi v Anglii, Nizozemsku a Australii a podtyp B je
Sast&jsi v Recku a Portugalsku, zatimco typy llIC a IlID jsou mnohem méné b&zné. Prvni
pfiznaky se objevuji ve véku 2 az 6 let, projevi se poruchami chovani (hyperkineze, agresivita)
a zhorSenim intelektu, poruchami spanku a velmi mirnym dysmorphismem. Neurologické
postizeni se stava vyraznéjSim kolem véku 10 let, dochazi ke ztraté motorickych navykl a ke
komunika¢nim problémim. Zachvaty se ¢asto vyskytuji po 10. roku véku. Bylo také hlaseno
nékolik pfipadd atenuovanych forem. Neurologické zhorSeni s mnoha doprovodnymi
komplikacemi vyZaduje multidisciplinarni  pfistup, ktery umozni pIné pfizpUsobit
symptomatickou IéCbu. Progndza je Spatna, k umrti dochazi ve vétsiné pfipadd typu IlIA na
konci druhé dekady Zivota. DelSi doby pfeziti (30—40 let) byly hlaSeny pro podtypy B a D. KdyZz
tito pacienti podstupuji chirurgické zakroky, Casto urCené ke zlepseni jejich kvality zivota,
mohou se v pribé&hu anestezie vyskytnout zavazné obtize skeletalni, neurologické a
kardiorespiracni.

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

Mozna Spatna diagnoza

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Informaci o téchto pacientech je v mezinarodni literatufe velmi malé mnozZstvi, ale
pravdépodobné u téchto pacientd mize dojit ke vSem druhlm chirurgickych zakrokl a také v
akutnich situacich, jako je (adeno-) tonzilektomie, tympanostomie, uvolnéni karpalniho tunelu,
spinalni fuze, nahrada kycle.

Typ anestezie

K provedeni chirurgického zakroku miize byt zvolena celkova anestezie, centralni blokady
nebo lokalni anestezie ve formé perifernich blokd pfi mirné sedaci (pokud to nebude
znemoznéno kvuli problému s chovanim).

Nezbytna dopliikova predoperacni vysSetreni (vedle standardni péce)

Nezbytné je kardiovaskularni vySetfeni véetné EKG z divodu mozného prodlouzeného QT
intervalu a dalSich pFevodnich intervall (byl popsan spontanni vznik kompletniho
atrioventrikularniho bloku). Dllezité je také dikladné plicni vySetfeni, protoZze u pacientu s
MPS Il jsou plice ¢asto poskozeny. Dikladné pfedoperacni anesteziologické vySetieni je
nezbytné pro posouzeni klinického stavu a anatomickych omezeni, zejména otevfeni ust,
pohyblivost krku a patefe.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Malformace skeletu, zejména ust, krku a kréni patefe, muze zplsobit obtizné zajisténi
dychacich cest. Hromadéni heparinsulfatu ve tkanich obklopujicich horni dychaci cesty mize
zajisténi dychacich cest jesté ztizit, proto je doporuc¢eno mit k dispozici pom(icky pro obtiznou
intubaci a videolaryngoskop.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

Pacienti, vyZadujici transplantaci kmenovych bunék, potfebuji specialni krevni derivaty, jako
jsou deleukotizované pfipravky, seronegativni na cytomegalovirus, a/nebo ozarené transfuzni
pfipravky. Pacienti po transplantaci mohou vyZadovat velké mnozstvi krevnich jednotek jako
vysledek pancytopenie a organového poskozeni vzniklych b&éhem vykonu. Po uUspésné
transplantaci kmenovych bunék se krevni typ zméni na krevni typ darce.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Zadna.
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Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Polohovani by mélo byt provedeno opatrné vzhledem k mozZnosti vzniku osteonekrézy
femoralnich hlavic, dysplazie kycle, skolidzy s thorakolumbalni kyfézou a dysplastickymi
obratlovymi tély. Pokud je pfitomno onemocnéni dychacich cest a provadi se axialni blok, je
vhodné polohovat tyto pacienty zpisobem, ktery umozni spontanni dychani, v pfipadé nutnosti
zafadit oxygenoterapii.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Tito pacienti nékdy uzivaji antikonvulziva, ktera mohou interferovat s anestetiky, opioidy nebo
hypnotiky.

Anesteziologicky postup

Pacienti s MPS 1l by méli podstupovat anestezii/chirurgicky zakrok pouze v misté, kde maji
zkusenosti s perioperacnim managementem pacientl s timto onemocnénim. To vyzaduje
ddkladnéj$i postup pfi planovani postupu anestezie, vybéru indukéniho anestetika a pouziti
pomucek na zajisténi dychacich cest. Pfed anestezii se davejte pozor na léky, které prodluzuji
QT interval, zejména u pacientll se syndromem dlouhého QT.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Zadné.

Mozné komplikace

- Nemoznost ventilovat nebo intubovat pacienta

- Kompletni obstrukce dychacich cest

- Selhani udrzeni prachodnosti dychacich cest po extubaci, mize dojit ke stridoru a
kolapsu hornich nebo dolnich dychacich cest.

Pooperaéni péce

Prevence infekci dolnich cest dychacich, jako je pneumonie, zahrnuje hlavné
fyzioterapeutickou 1é¢Ebou. Zvlastni pozornost vyzaduje mozny vznik respiracniho selhani po
anestezii, resp. po celkové anestezii je nutna observace (24 h) kvuli riziku epizod obstrukce
dychacich cest a desaturace.

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

Zadné.
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Ambulantni anestezie

Tito pacient jsou vzdy doprovazeni opatrovnikem vzhledem k jejich mentalnimi i fyzickému
postiZzeni. Proto je mozné pouzit lehkou anestezii nebo sedaci, protoZze pacient ma timto
zajistén pooperaéni dozor.

Porodnicka anestezie

Je nepravdépodobné, Ze se tito pacienti dozZiji druhé dekadu Zivota, a pokud k tomu dojde,
neurologicky a duSevni stav neumozni téhotenstvi. | pfes velmi malou Sanci, Ze k tomu dojde,
je preferovanym standardem subarachnoidealni anestezie.
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