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Doporučení pro vedení anestezie 

u deficitu biotinidázy 

Název nemoci: Deficit biotinidázy 

ICD 10:  E53.8 
 
Synonyma: Biotin-responzivní mnohočetná karboxylázová deficience s pozdním nástupem, 
mnohočetná karboxylázová deficience s pozdním nástupem 
 
Souhrn o nemoci: Deficit biotinidázy (DB), tedy porucha metabolismu biotinu, byl poprvé 
popsán v roce 1982 [1]. Onemocnění má autosomálně recesivní dědičnost. Celosvětově je 
jeho incidence odhadována na 1/60 000 novorozenců [1]. V klinickém obraze dominují 
projevy neurologické (záchvaty, ataxie, hypotonie, opožděný vývoj, ztráty sluchu a problémy 
se zrakem jako atrofie optického nervu), následně pak dermatologické (seboroická 
dermatitida, alopecie, kožní vyrážka, konjunktivitida, kandidóza), neuromuskulární (svalová 
slabost v končetinách, spastické parézy, myelopatie) a metabolické (ketoacidóza, organická 
acidurie, hyperamonémie) [1-6]. Kromě toho také lze u postižených pozorovat respirační 
problémy (apnoe, dyspnoe, tachypnoe, laryngeální stridor) a imunodeficit (prolongované a 
rekurentní virové/mykotické infekce) [1, 3, 4]. Nejčastěji se u postižených vyskytuje hypotonie 
a záchvaty [4, 7].  
Léčbou je podávání biotinu v denní dávce 5–10 mg p. o., které vede k rychlé úpravě 
biochemických parametrů a zlepšení klinického obrazu. Pokud se vyskytne ztráta sluchu, 
atrofie optiku či opožděný vývoj, jedná se již o ireverzibilní stav, který se podáváním biotinu 
nezlepší. Kóma s následným úmrtím dítěte představuje terminální stav neléčeného DB. 
V období puberty je ve většině případů potřeba navýšit denní dávku biotinu z 10 na 20 mg. 
Aktivita sérové biotinidázy je u dítěte se závažnou formou DB nižší než 10 % její průměrné 
hodnoty. U dítěte s parciálním DB se tato hodnota pohybuje mezi 10 až 30 %. DB může být 
zachycen již při novorozeneckém screeningu. Gen pro biotinidázu se nachází na 3. 
chromozomu, v genovém lokusu 3p25.1 [4]. 
První klinické příznaky DB se mohou objevit v různém věku dítětem, od 1. týdne až po 12. 
rok či dokonce i v dospělosti. Byly zaznamenána dva případy těžké formy DB 
s asymptomatickým průběhem v dospělém věku [11]. Je zde určitá spojitost mezi DB a 
syndromem VACTERL, jelikož pacienti s DB mívají často přidružené abnormality jako 
anulární pankreas či cévní malformace [12, 13].   

Medicína se stále vyvíjí 

Možná nové znalosti 

Každý pacient je jedinečný 

Možná špatná diagnóza 

Více informací o nemoci, referenčním centrům a organizační informace naleznete na 
webu Orphanet: www.orpha.net 

http://www.orpha.net/
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Typické výkony 

Vyšetření sluchového ústrojí pomocí tympanometrie, behaviorální audiometrie, 
otoakustických emisí (OAE) a sluchových kmenových potenciálů (ABR nebo BAEP); 
V některých případech se zavádí kochleární implantát. 

 

Typ anestezie 

Je možné provést celkovou i regionální anestezii. 

U celkové anestezie je dokumentováno používání volatilních anestetik i vedení anestezie 
variantou TIVA. Někteří autoři popisují výskyt reziduální svalové blokády z důvodu svalové 
hypotonie [15]. 

Pacient s DB dobře toleruje regionální anestezii. Pokud není kontraindikovaná, je tento typ 
anestezie u pacienta s DB preferován. 

 

Nezbytná doplňková předoperační vyšetření (vedle standardní péče) 

V zásadě platí, že pokud je pacient s DB léčené biotinem, měl by být bez metabolických 
abnormalit či imunodeficitu a neměl by se lišit od zdravého jedince. Komplikace, které se u 
pacienta vyskytnou ještě před stanovením diagnózy či zahájením léčby, jsou většinou 
ireverzibilní. Ovšem i pacienti s komplikacemi, kteří jsou léčeni biotinem, mají stabilní 
biochemické parametry. 

Pokud jsou přítomny neurologické projevy (záchvaty, hypotonie apod.), je doporučeno 
provést vyšetření neurologických funkcí. 

Děti s DB jsou kvůli imunodeficitu více náchylní k infekcím horních dýchacích cest, zejména 
virové etiologie. Pokud je dítě symptomatické, mělo by být vyšetřeno pediatrem. 

Má-li pacient klinické projevy onemocnění či v anamnéze prodělané epizody metabolického 
rozvratu, je doporučeno provést předoperační vyšetření arteriálních krevních plynů. 

 

Zvláštní příprava na zajištění dýchacích cest 

Není hlášeno. 

 

Zvláštní příprava před podáním krevních derivátů 

Není hlášeno. 

 

Zvláštní příprava před zahájením antikoagulace 

Není hlášeno. 
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Zvláštní opatření při polohování, transportu a mobilizaci pacienta 

Nejsou hlášena. 

 

Interakce chronické medikace a anesteziologických agens 

Nebyly popsány žádné interakce mezi biotinem a anesteziologickým agens. Možná interakce 
hrozí v případě, že je pacient léčený antiepileptiky (AED). Některé AED mohou snížit 
absorpci biotinu. AED také ovlivňují jaterní enzymy, které se podílí na metabolizování 
anesteziologických agens. Může se tedy vyskytnout rezistence na opiáty a myorelaxancia. 
Kromě popsané interakce s anesteziologickými agens je třeba myslet i na další nežádoucí 
účinky AED, jako například sedace, ospalost, somnolence [16]. 

 

Anesteziologický postup 

Pacienti s DB nejsou kontraindikováni k celkové anestezii. U symptomatických pacientů (z 
důvodu doposud nezahájené či opožděně zahájené terapie biotinem) by měl anesteziolog 
myslet na výskyt epilepsie, zvýšené riziko aspirace, svalovou hypotonii a metabolické 
abnormality (např. acidóza). 

Kvůli zvýšenému riziku aspirace je doporučeno v rámci premedikace podat 30 minut před 
výkonem intravenózně metoklopramid společně s H2 antagonisty nebo blokátory protonové 
pumpy. K sedaci lze použít benzodiazepiny, z nichž jsou nejlepší krátce působící preparáty 
jako midazolam [17, 18]. Obecně se nedoporučuje hluboká předoperační sedace. 

U malých výkonů postačuje zajistit dýchací cesty laryngeální maskou po podání propofolu a 
opioidů (alfentanil, remifentanil, fentanyl) bez svalové relaxace. Pacient by měl během 
výkonu spontánně ventilovat.  

U velkých výkonů je preferována tracheální intubace. Celkovou anestezii je doporučeno vést 
v režimu TIVA (totální intravenózní anestezie). U pacientů s hypotonií či výskytem záchvatů 
se v literatuře uvádí TIVA za použití propofolu a remifentanilu jako preferovaná a bezpečná 
varianta [19-21]. 

Použití thiopentalu k úvodu do anestezie snižuje epileptickou aktivitu a je tedy vhodné u 
pacientů s výskytem záchvatů. Použití etomidátu bychom se měli vyhnout z důvodu vzniku 
myoklonických záškubů. Použití ketaminu u pacientů s výskytem záchvatů zůstává 
kontroverzní [18]. 

Opioidy jsou u pacientů s DB bezpečným léčivem, pokud se jejích dávkování přizpůsobí 
svalové hypotonii. 

Inhalační agens sevofluran lze použít na úvod do anestezie, pokud se nám nedaří provést 
kanylaci cévního řečiště. Sevofluran může při úvodu do anestezie působit abnormální 
epileptickou aktivitu mozku [22]. Z toho důvodu by jeho koncentrace měla být minimální. Ke 
snížení jeho epileptiformních vlastností je doporučeno jej kombinovat s oxidem dusným [16]. 

Jelikož je hypotonie častým příznakem u dětí s DB, měli bychom se vyhnout, pokud je to 
možné, podávání myorelaxancií. Pro nezbytné případy je doporučeno rocuronium [19], jehož 
efekt může být antagonizován sugammadexem. Podávání sukcynilcholinu se nedoporučuje 
z důvodu rizika hyperkalemie [23]. 
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U pacientů s DB je regionální anestezie preferovanou variantou, jelikož nám zabezpečí i 
pooperační analgezii. Centrální neuroaxiální a periferní nervové blokády mohou být 
provedeny v sedaci. Z důvodu neuromuskulálrních příznaků se můžeme setkat s obtížemi při 
polohování pacienta. V místě předpokládané aplikace anestetika se navíc mohou nacházet 
četné kožní léze.   

 

Zvláštní či doplňující monitorace 

Malé či krátké výkony nevyžadují žádnou doplňující monitoraci, pokud je dítě 
asymptomatické a dochází na pravidelné kontroly. U velkých výkonů se doporučuje zavést 
arteriální linka pro invazivní měření krevního tlaku a pravidelné vyšetřování krevních plynů. 
Rovněž by pacient měl mít zavedený centrální venózní katetr pro možné podání volumové 
náhrady, transfuze či krevních derivátů. Součástí monitorace by také mělo být měření 
tělesné teploty a hloubky svalové relaxace [15]. 

 

Možné komplikace 

U pacientů s hypotonií či záchvaty se může objevit nová epileptická aktivita, acidóza, 
respirační problémy (můžou/nemusí souviset s reziduální svalovou blokádou), maligní 
hypertermie [15, 16, 23]. 

 

Pooperační péče 

Pooperační péče závisí na předoperační kondici pacienta a typu chirurgického výkonu. 
Zpravidla nebývá vyžadována u malých a krátkých výkonů a také u výkonů v regionální 
anestezii. Sledování včetně podpůrné mechanické ventilace je v rámci pooperační péče 
vyžadováno, pokud má pacient respirační problémy z důvodu hypotonie. 

 

Akutní komplikace spojené s nemocí a její vliv na průběh a zotavení z anestezie  

Anestezie či onemocnění samotné mohou vést k respiračním potížím, hypertermii a kožní 
vyrážce. 

 

Ambulantní anestezie 

Není hlášeno. 

 

Porodnická anestezie 

Není hlášeno. 
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