orphan Y

DoporucCeni pro vedeni anestezie u

Sjogrenova-Larssonovasyndromu

Nazev nemoci: Sjégren-Larssoniv syndrom
ICD 10: Q87.1

Synonyma: deficit aktivity dehydrogenazy mastnych aldehydu, deficit oxidoreduktazy
alkoholt mastnych kyselin, vrozena ichtyoziformni erytrodermie (pozn. Prekladatele)

Souhrn o nemoci:

Sjogren-Larssonav syndrom (SLS) je vzacné dédiéné neurokutanni onemocnéni zpusobené
mutaci genu ALDH3A2 koédujici dehydrogenazu mastnych aldehydd (FALDH), enzym
zodpovédny za katalyzaci oxidace mastnych aldehydu na mastné kyseliny. Tato mutace
vede k akumulaci mastnych alkohol a mastnych aldehyd( zpusobujici abnormality kiize, oci
a mozku.

Klinické pfiznaky: Klasicka triada je charakterizovana ichtyézou, poruchami intelektu a
spastickou diplegii, nebo méné Casto spastickou tetraplegii. Prvnim pfiznakem SLS je
typicky generalizovana ichtyosiformni hyperkeratéza, ktera je ¢asto pfitomna jiz od narozeni
nebo se objevuje v raném détstvi. Objevuje se zejména na krku, trupu a v ohbi, obli¢ej byva
uSetfen, byva spojena s pruritem. Byva popisovana intolerance tepla z duvodu hypohydrdzy.
Neurologické projevy se prezentuji jako opozdéni vyvoje béhem prvnich dvou let Zivota.
Pacienti se spastickou diplegii trpi spasticitou a slabosti dolnich konéetin, vétSina pacientl
potfebuje podporu pfi chuzi. Postizeni intelektu muze byt lehké i tézké. Epileptickymi
zachvaty trpi pfiblizné 40 % pacientd, obvykle jsou dobie kontrolovany antiepileptiky. Casto
se objevuje dysartrie a opozdéni feCi. Zfetelnym oftalmologickym nalezem je krystalova
retinopatie, ktera se projevuje jako lesknouci bilé teCky v makule, obvykle v parafoveolarni
oblasti. Pacienti ¢asto trpi poruchou vizu a fotofobii. Byva popisovana kyfoskolioza a mala
postava. Prevalence SLS je pfiblizné 0,4 na 100 000.

Diagnostika a Ié¢ba: Vzhledem k fenotypové variabilité a postupné prezentaci projevl v
ur€ittm véku muze byt diagnostika u malych déti obtizna. Klasicka triada se cCasto
neobjevuje pfed 3. rokem zivota. V souCasné dobé je pro diagnostiku preferovana analyza
DNA, plvodné se provadélo enzymatické testovani fibroblastovych kultur vypéstovanych z
koznich biopsii. Na snimcich MRI mozku byvaji popisovany abnormality periventrikularni bilé
hmoty, které predstavuji okrsky dysmyelinizace. V sou€asné dobé& neexistuje Zzadna |éCba
pro pacienty se SLS, kromé podpurné terapie zahrnujici lokalni 1éCbu ichtydzy,
antiepileptickou terapii, pro zmirnéni spasticity lze vyuzit chirurgické |éCby nebo aplikaci
botulotoxinu. Pro zvladani béznych dennich €innosti je dulezita fyzioterapie a logopedie.




Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineCny

Mozna Spatna diagnéza

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

Mezi bézné vykony u pacientll se SLS fadime vySetfeni MRI, oftalmologické zakroky,
prodluzovani Slach, aplikace botulotoxinovych injekci pro spasticitu a ortopedické vykony pro
uvolnéni kontraktur nebo skoliézu.

Typ anestezie

Celkova anestezie, at uz s pouzitim inhalacnich anestetik nebo TIVA, je povazovana za
bezpecnou. Neexistuji zadné kontraindikace pro pouziti béZznych anestetik.

Neexistuji zadné kontraindikace regionalni anestezie. MGze byt komplikovana pfitomnosti
kontraktur nebo skolidzy.

Nezbytna doplikova predoperacéni vysetieni (vedle standardni péce)

Kromé standardniho pFedoperaéniho vySetfeni neni nutné zadné dalSi vySetfeni.
Zhodnoceni neurologickych funkci a pfitomnosti poruch kognitivnich funkci mize pomoci
urcit potfebu anxiolytické premedikace.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Dychaci cesty pacientl se SLS jsou obvykle popisovany jako normalni.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Pro podavani krevnich derivatl neni potfeba zadna specialni pfiprava.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Zadna zvlastni ptiprava neni potfeba.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Pacienti mohou mit kloubni kontraktury, je tfeba vénovat pozornost opatrnému polovani a
peclivému vypodlozeni konc&etin. Pacienti se SLS mohou trpét fotofobii, proto bychom méli
myslet na mozné zhorSeni potizi v disledku vystaveni operacnim svétlim.
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Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

U pacientd lécenych antiepileptiky je potfeba myslet na mozné interakce s anestetiky. U
téch, ktefi trpi obtizné kontrolovatelnymi kifeCemi je tfeba dbat na opatrné pouziti
epileptogennich anestetik. Svalova relaxancia mohou byt u pacientd se SLS bezpec¢né
pouzivana.

Anesteziologicky postup

Anestezie maze byt bezpeéné vedena jak inhalaénimi anestetiky, tak pomoci TIVA.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Vzhledem k dermatologickym projevim muze byt monitoring pacienta komplikovan tim, Ze
c¢idla obtizné adheruji k pokozce. Uzite€né mlze byt pouziti samodrzicich obvazui k uchyceni
EKG elektrod, pulzniho oxymetru a Zilniho vstupu. Ichtyéza obvykle nepostihuje oblicej, proto
fixace endotrachealni kanyly nebo laryngealni masky nedéla potize.

Pacienti se SLS mohou trpét intoleranci tepla, v dusledku hypohydrézy, proto je potieba
méfit teplotu a davat pozor, aby nedoslo k pfehrati pacienta.

Doporucuje se monitorace hloubky nervosvaloveé blokady.

Mozné komplikace

Pacienti se SLS obvykle nemaji komplikace po pouziti béznych anestetik. Je vSak tfeba dbat
na to, aby nedoSlo k pfehfati pacient béhem anestezie.

Pooperaéni péce

Pooperacni péce se odviji od charakteru chirurgického zakroku, dalSi specifické
monitorovani neni potfeba.

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

Neni hlaseno.

Ambulantni anestezie

Ve vybranych pfipadech mohou pacienti se SLS podstoupit ambulantni anestezii.

Porodnicka anestezie

Zadné zvlastni obavy pro porodnickou anestezii. Téhotenstvi u pacientd se SLS nebyla
hlasSena.
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Datum posledni tpravy: prosinec 2019 (pfeloZzeno duben 2020)

Toto doporuéeni bylo pfipraveno:

Autofi

Marcellene Franzen, MD, pediatric anaesthesiologist at Children’s Hospital and Medical
Center, Omaha, NE, USA

mfranzen@childrensomaha.org

Michelle Leriger, MD, pediatric anaesthesiologist at Children’s Hospital and Medical Center,
Omaha, NE, USA

Kaitlyn Pellegrino, MD, pediatric anaesthesiologist at Children’s Hospital and Medical
Center, Omaha, NE, USA

Prohlaseni: Autofi nemaji Zadny finanéni ani jiny konkurenni zajem na zvefejnéni. Pfiprava
tohoto doporuc€eni nebyla honorovana.

Toto doporuéeni bylo recenzovano:

Recenzenti
Carlos Degrandi Oliveira, Anaesthesiologist, Santos, Brasil
degrandi@gmail.com

William B. Rizzo, Pediatrician, Department of Pediatrics, Nebraska Medical Center, Omaha,
USA
wrizzo@unmc.edu

Prohlaseni: Recenzenti neméli Zadny finanéni ani jiny prospéch z provedeni recenze.

Toto doporuceni bylo pfeloZzeno do ¢eského jazyka:
Prekladatel:
Tereza Musilova, anesteziolog, Klinika détské anesteziologie a resuscitace, Fakultni

nemochnice Brno a Lékarska fakulta Masarykovy univerzity, Brno, Ceska republika
musilova.tereza@fnbrno.cz

Editofi ceského prekladu:

Martina Kosinova, Martin Vaviina, Martina Klincova, Petr Stouraé, Klinika détské
anesteziologie a resuscitace, Fakultni nemocnice Brno a Lékaiska fakulta Masarykovy
univerzity, Brno, Ceska republika, Olga Smékalova, Klinika anesteziologie, resuscitace a
intenzivni mediciny, Fakultni nemocnice Plzen a Lékarska fakulta Univerzity Karlovy v Plzni,
Plzeri, Ceska republika

Zastita prekladu do €eského jazyka:
https://www.csarim.cz/
https://www.akutne.cz/
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