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Doporučení pro vedení anestezie u  

nemoci Charcot–Marie–Tooth  

Název nemoci: nemoc Charcot–Marie–Tooth 

 
ICD 10:  G60.0 
 
Synonyma: Hereditární motorická a senzorická neuropatie.  
Zahrnuje: Charcot–Marie–Tooth, Déjerine–Sottas, hereditární motorická a senzorická 
neuropatie (avšak tento termín zahrnuje entity odlišné od CMT s heterogenní dědičností), 
hypertrofická neuropatie dětského věku, peroneální muskulární atrofie (hypertrofický typ), 
Roussy–Lévy syndrom  
 
Souhrn o nemoci:   

Charcot–Marie–Tooth (CMT) syndrom je nejčastější vrozená periferní neuropatie (výskyt 
1:2500–1:10000, 2,8/10000 ve Španělsku), průměrně se objevuje v 16 letech (rozptyl 2–50 
let, ale popsaný je i výskyt v raném dětství a po 80. roce života). U pacientů se vyskytují 
znaky motorické a senzorické polyneuropatie (slabost a atrofie distálních částí dolních 
končetin, časté pády a abnormality chůze) a pes cavus (lukovitá noha). Kromě deficitu 
souvisejícího s poruchou motorických nervů většina pacientů trpí slabou senzorickou 
poruchou rukou a nohou. Léčba nemoci je podpůrná. Očekávaná délka života není zkrácená, 
s výjimkou některých forem Déjerine–Sottas a těžkých forem CMT, vady spojené 
s onemocněním jsou však normou. 

 

 

 

 

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 
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Souhrn o nemoci 

Pomalá progrese postižení v dospělosti lze vysvětlit snížením rezerv a kompenzačních 
mechanismů společně s progresí skeletálních deformací vznikajících kvůli svalové slabosti. 
Tento klasický koncept je nicméně kontroverzní, souvisí většinou pouze s CMT1A. K 
progresi úbytku axonů dochází u většiny typů CMT, je příčinou progresivní  slabosti u mnoha 
pacientů.  
 
Někdy je CMT spojeno se středně těžkou až těžkou chronickou bolestí končetin, která 
obvykle souvisí s postižením kloubů a svalů, málokdy je to bolest neuropatická.  
 
CMT je častěji autozomálně dominantní onemocnění (ale je zde genetická heterogenita, 
popsáno bylo více než 30 patogenních genů, popsané jsou i X–vázané a autozomálně 
recesivní formy nebo mutace mitochondriální DNA projevující se CMT–like fenotypem).  
 
Nejčastější je typ CMT1A, představuje zhruba 55 % všech případů CMT a 66,8 % případů 
CMT1. Způsoben je trisomií alel oblasti rozsahu 1,5Mb v 17p11.2, obsahující gen PM P22 
(způsobuje nadměrné dávkování a nadprodukci PMP22 a jeho ukládání ve Schwannových 
buňkách, což je mechanismus vedoucí k programované buněčné smrti, konečný 
mechanismus účinku CMT zůstává neznámý). Procentuální zastoupení se může lišit 
v závislosti na zeměpisném původu a v závislosti na různých hlášených sériích.  
Dyckova klasifikace ze 70. let zůstává platná, avšak molekulární genetika změnila nosologii 
(pro kompletní informace viz Berciano J. et al): 

a) Typ I (CMT1, demyelinizační a hypertrofická) s AD nebo AR dědičností 
b) Typ II (CMT2, neuronální nebo axonální) s AD nebo AR dědičností 
c) Typ III (CMT3, většinou de novo heterozygotní genové mutace, vzácně AR), 

vyhrazený pro nemoc Déjérine–Sottas nebo pro pacienty s těžkou formou 
demyelinizační CMT 

d) X–vázané formy 
e) Komplexní formy (např. asociované s pyramidovými příznaky, atrofií optiku, hluchotou 

– vyskytující se v několika typech CMT, pigmentová degenerace sítnice naznačuje 
mitochondriální onemocnění) 

 
Nemoc se projevuje především fenotypem způsobeným mutacemi v genu kódujícím periferní 
myelinprotein-22 (duplikace), mutace v genu kódujícím dynamin-2 jsou velmi vzácné.  
 
Diagnostika: rodová linie – předci postižení CMT a/nebo začátek onemocnění v dětství (v 
případě negativní rodinné anamnézy), plíživý pomalu progredují klinický průběh, přítomnost 
pes cavus, na rozdíl od získaných neuropatií absence pozitivních senzorických symptomů 
(parestezie, dysestezie) navzdory jasným znakům senzorického deficitu. Následovat může 
elektrofyziologické vyšetření (CMT1 a CMT2 klasifikace závisí na hraniční hodnotě 38 m/s, 
dle zvyklostí měření rychlosti vedení nervů na obou horních končetinách, n. ulnaris a n. 
medianus). V určitých případech se diagnostikuje i podle neuropatologických kritérii na 
základě výsledků nervové biopsie. 

Nakonec probíhá specificky zaměřené genetické testování (molekulární diagnostika). 

 
Typické výkony 

Časté jsou ortopedické výkony: výkony na měkkých tkáních, osteotomie a artrodézy 
(izolované i kombinované výkony), mnohočetné transpozice šlach u vad chodidel a operace 
skoliózy. Dále se provádí nervové biopsie. Zaznamenaný je i případ brániční plikace.  
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Typ anestezie 

Zdrojem informací jsou pro nás kazuistiky.  

Většinou se volí celková anestezie, bezpečně může být použita doplňovaná anestezie i 
intravenózní anestezie, s použitím i bez použití nervosvalových relaxancií. 

Úspěšně jsou používány neuroaxiální bloky (epidurální, spinální, kombinovaný spinální 
epidurální). 

V několika případech byly použity ultrazvukem naváděné nervové blokády k pooperační 
analgezii bez dlouhodobých neurologických komplikací. Svalová odpověď na neurostimulaci 
může být abnormálně nízká.  

 

Nezbytná doplňková předoperační vyšetření (vedle standardní péče) 

 

V souvislosti s dysfunkcí n. phrenicus, s dysfunkcí bránice nebo s abnormalitami hrudního 
koše je popisovaný výskyt restrikční plicní poruchy, v těchto případech je důležité důkladné 
vyšetření pacienta. Centrální spánková apnoe může být asociovaná s dysfunkcí bránice a 
s hyperkapnií, zatímco přítomnost obstrukční spánkové apnoe se objevuje pravděpodobně 
v důsledku neuropatie faryngu. Syndrom neklidných nohou a opakované pohyby končetin se 
objevují u pacientů s CMT2. Dysfunkce hlasivek, pravděpodobně ve vztahu k postižení nervů 
hrtanu, se objevuje v asociaci s některými typy CMT, hrozí zde riziko progrese do bilaterální 
paralýzy a aspirace.   
 
Vyšetřena by měla být přítomnost autonomní denervace, jedná se o běžný příznak 
onemocnění.  
 
Pokud je to možné, měli bychom posoudit i další komorbidity. Např. diabetes může vést 
k dalšímu zhoršení neuropatie.  

 

Zvláštní příprava na zajištění dýchacích cest 

Nejsou žádné zprávy. 

 

Zvláštní příprava před podáním krevních derivátů 

Nejsou žádné zprávy.  

 

Zvláštní příprava před zahájením antikoagulace 

Nejsou žádné zprávy. 
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Zvláštní opatření při polohování, transportu a mobilizaci pacienta 

Doporučena je zvýšená pozornost při polohování a protekce tlakových bodů, komprese 
nervů může zhoršit neuropatii.  

 

Interakce chronické medikace a anesteziologických agens 

Léky k léčbě neuropatie (syndrom neklidných nohou) nebo k léčbě chronické bolesti. 

Někteří pacienti mohou mít kvůli psychiatrickému onemocnění (deprese, úzkost) nasazena 
psychofarmaka. 

V několika málo případech se používá míšní stimulace k léčbě chronické bolesti končetin. 

 

Anesteziologický postup 

 

V řadě kazuistik byla dávka thiopentalu použita k úvodu do anestezie nižší než u kontrolní 
skupiny pacientů, velikost dávky odpovídala závažnosti onemocnění.  

Oxid dusný může teoreticky působit neurotoxicky inhibicí methioninsyntázy. CMT Association 
(USA), CMT Association Australia, CMT International (Canada) a CMT United Kingdom jej 
uvádí jako střední až významné riziko potenciální toxicity a zhoršující se neuropatie u lidí 
s CMT. 

Přesto systematický přehled (11 studií, 41 publikací) neukazuje na žádné neurologické 
zhoršení, autoři uvádějí tuto látku jako bezpečnou u dospělých i dětí. 

Doporučené je vyhnout se sukcinylcholinu. 

Odpověď na nedepolarizující nervosvalová relaxans může být nepředvídatelná. 

Popisované je bezpečné použití sugammadexu k antagonizaci nervosvalové blokády.  

U pacientů těžce postižených (kyfoskolióza) se může rozvinout respirační nedostatečnost po 
neuroaxiální anestezii (vyšší než očekávaná úroveň senzorické a motorické blokády). 

 

Zvláštní či doplňující monitorace 

Doporučované je použití monitorace hloubky nervosvalové blokády. Doporučené je 
k monitorování zvolit m. adductor pollicis brevis, dolní končetiny jsou často výrazně 
denervované. Avšak i na horních končetinách může být kvůli jejich postižení monitorování 
obtížné.  
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Možné komplikace 

Toto onemocnění pravděpodobně není spojené s rizikem hyperkalémie po podání 
sukcinylcholinu, ale i přesto je doporučené vyvarovat se jeho použití.  

Odpověď na nedepolarizující svalová relaxans může být různá, popisována je prodloužená i 
zkrácená doba účinku.  

Popisována je i aspirace v důsledku parézy hlasivek.  

Pokud má pacient přidružené onemocnění plic, měli bychom zvážit pooperační ventilační 
podporu (BiPAP nebo CPAP). To zahrnuje i pacienty se spinální anestezií.  

 

Pooperační péče 

Je důležité dávat pozor na možnou dysautonomii a dysfunkci dolních močových cest (muži a 
ženy). 

Podpora ventilace – viz výše. 

 

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

Objevit se pooperačně může z mnohých příčin respirační insuficience. Pacienti, jejichž 
respirační systém je nemocí postižený (svaly hrudníku nebo bránice) mohou být respiračním 
selháním ohrožení, to by mělo být zohledněno a měli bychom minimalizovat další zhoršující 
faktory (léky, typ chirurgického zákroku, chirurgické přístupy). 

 

Ambulantní anestezie 

V rámci ambulantní anestezie je doporučované nepoužívat nervosvalová relaxancia.  

 

Porodnická anestezie 

Ve studii (Medical Birth Registry of Norway, n=108), měly ženy s CMT vyšší výskyt anomálií 
a krvácení po porodu: míra operačního řešení byla dvakrát vyšší než u referenční skupiny, 
forceps byl použit třikrát častěji u žen s CMT. Většina císařských řezů u CMT byla akutních.  
 
Pro porod a císařský řez může být použita epidurální nebo kombinovaná spinální epidurální 
anestezie. Většina publikovaných případů neukazuje na zhoršení stavu.  
 
Spinální anestezie byla použita u císařského řez (plánovaného i akutního) stejně jako 
anestezie epidurální.  
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