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Doporuceni pro vedeni anestezie
u Mukolipidézy Il a Mukolipidézy Il

Nazev nemoci: Mukolipidoza I, Mukolipiddza Il

ICD 10: E77.0
Synonyma: I-Cell Disease (Mukolipidéza 1), Pseudo-Hurlerova Dystrofie (Mukolipidéza III)
Souhrn o nemoci: Prevalence je odhadovana na 0,3/100 000.

Mukolipidéza Il (ML 1) a mukolipidoza Ill (ML Ill) jsou dédicna metabolicka onemocnéni
klasifikovana jako porucha lysosomalniho ukladani. Tato autosomalné recesivni onemocnéni
maji vztah k mukopolysacharidézam. Kvali defektni N-acetylglukosamin-1-fosfotransferaze
akumuluji rostouci mnozstvi karbohydratud, lipidd a jejich meziproduktd v rdznych tkanich
a organech, coz vede ktypickym deformitAm a organové nedostateCnosti. Fenotyp
pfipomina syndrom Hurlerové, ale v pfipadé ML Il s ¢asnéjSim nastupem. Pro¢ ma ML Il
benignéjsi pribéh, nez ML Il neni znamo. Zatimco u ML Il pacienti vétSinou umiraji ve véku
5 az 8 let, pacienti s ML Ill se s pomérné vétsi variabilitou doZivaji Ctvrté i paté dekady.

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

Mozna Spatna diagnoza

o Vice informaci o nemoci, referenénim centriim a organizacni informace naleznete
na webu Orphanet: www.orpha.net



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Adenoidektomie, Tonsilektomie, Paracentéza a drenaz, Gingivektomie (ML II), Herniotomie,
Syndrom karpalniho tunelu, PEG (Perkutanni endoskopicka gastrostomie).

Typ anestezie

U déti sML Il jsou hladeny velmi Casté komplikace u celkové anestezie. Toto vede
k doporuceni uvazeni alternativnich metod, kde je to mozné.

Operace syndromu karpalniho tunelu mize byt zvladnutelna v regionalni anestezii axilarniho
plexu. Kvuli depozitim metabolickych meziproduktt v kidzi a ztuhlym kloublm se zda byt
ucinnéjsim vyuziti techniky regionalni anestezie za vyuziti ultrazvuku.

Zda bude sedace v kombinaci s analgezii s vyvhodou pro méné invazivni vykony, jako je
paracentéza, zalezi na posouzeni kazdého individualniho pacienta.

Nezbytna doplrikova predoperacni vysSetieni (vedle standardni péce)

Dychaci cesty / plicni funkce: Hrubé obligejové rysy. Celist a krk mohou byt ztuhlé. Krk maze
téZ byt kratky. Dasné jsou u ML Il vétSinou hypertrofické a zuby jsou snadno poskoditelné.
Kofen jazyka, larynx a epiglottis mohou byt ztlustélé, stejné jako trachealni sténa. Adenoidni
vegetace a tonsily mohou byt zvétSeny. Deformity hrudniku, zvySena sekrece a neefektivni
kaSel vedou k respiracnim infekcim. Obstrukéni spankova apnoe se vyskytuje Casto v€etné
potfeby kyslikové terapie, ¢i dokonce pouziti CPAP-masek.

V pfipadé OSA v anamnéze mulze byt indikovana polysomnografie.

Kardiovaskularni systém: Vzacné hypertroficka kardiomyopatie, ztlusténi chlopni s mitralni,
¢i aortalni regurgitaci, plicni hypertenze a okluze koronarni arterie byly v minulosti popsany.

Vysetfeni srdce v€etné echokardiografie.
ROzné: Ruzny stupen zpozdéni mentalniho a motorického vyvoje. Pacient mize trpét
nedoslychavosti. Trpaslictvi, kornealni zakal. Kyfoskoliéza, ztuhlé klouby, intradermaini

infiltrace vedouci ke komplikacim pfi zajisténi periferni zily. Hepatosplenomegalie vedouci
k abdominalni distenzi.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

vvvvvv

s rustem ditéte. MUzZe byt naro¢né udrzet oteviené dychaci cesty pouzitim oblicejové masky,
i pfes pouziti ustniho vzduchovodu. U pacientl se syndromem Hurlerové je nékdy naroc¢né,
¢i dokonce nemozné pouziti laryngealni masky. U ML Il byla zaznamenana uspésna
asistovana spontanni ventilace za pouziti laryngedalni masky a fibroskopické laryngoskopie.
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K bezpetnému zajisténi dychacich cest je nezbytné pouziti algoritmu obtizného zajisténi
dychacich cest a pfitomnost zkuSeného tymu na sale dostate¢né vybaveném pro obtizné
zajisténi dychacich cest.

Tyto zahrnuji rizné velikosti pediatrickych obli¢ejovych masek, oralnich vzduchovodd,
nasalnich vzduchovodu, laryngealnich masek riznych velikosti a fibroskop malé velikosti.
Jelikoz trachealni sténa pacienta maze byt ztlustéla, maze byt potfeba mensiho primeéru OTI
nez obvykle. Vzhledem k dopfedu sméfujicim malym nosnim dirkdm a adenoidni hyperplazii
muze byt zavedeni nasalniho vzduchovodu nemozné, nebo zpulsobit krvaceni. Pfed indukci
anestezie bychom méli mit zajistény bezpecny i.v. pfistup (dle zkuSenosti autora).

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Bez informaci.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Bez informaci.

Zvlastni opatieni pri polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Pacienti musi byt opatrné polohovani a podkladani kvuli ztuhlym kloubim. U déti s ML Il bylo
zaznamenano nestabilni atlantoaxialni skloubeni s atlantoaxialni dislokaci a naslednym
poranénim michy. Opatrné polohovani kréni patefe b&hem zajisténi dychacich cest
a chirurgie je tedy silné doporuceno.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Bez informaci.

Anesteziologicky postup

Sedativni premedikace je relativné kontraindikovana u pacientl s obtizemi s dychacimi
cestami, obzvlasté u téch s OSA a/nebo chronickou respiracni insuficienci. Oba stavy jsou
Casté u déti s ML.

Intravenodzni pfistup muaze byt narocné u déti s ML zajistit vzhledem ke kozni depozici
metabolickych vedlejSich produktd. Ztoho ddvodu je pfi inhalatnim uUvodu obli¢ejovou
maskou bez pfedchoziho zajisténi i.v. vstupu doporuCovano mit pfipraveno vybaveni
k zajisténi intraosealniho pfistupu.

Muskarinovi antagonisté: U déti se zavazné postizenou dechovou funkci a potizemi

s dychacimi cestami miUze nadmérna sekrece zvysit riziko respiracnich komplikaci. Pouziti
atropinu ¢i glykopyrolatu muze byt tedy s vyhodou u téchto déti, obzvlasté u pacientt
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podstupujici vySetfeni dychacich cest, orofaryngealni zakrok, i vyzadujici fibroskopickou
intubaci.

Pokud uvazujeme o sedaci pomoci ketaminu, antisialogenni uGc¢inky muskarinovych
antagonistul jsou s jistou vyhodou.

Zajisténi dychacich cest: UdrZeni spontanni ventilace po inhalaCnim uvodu ¢&i intravendzni
titraci anestetika (napf. propofolu) a pribézna kontrola ventilace se zda byt validni metodou.
PFi Caste€né obstrukci dychacich cest béhem udvodu lze brzkym vyuzitim CPAP umoznit
prohloubeni anestezie za udrzeni spontanni ventilace. Kvuli anteverzi malych nosnich direk
a adenoidni hyperplazii maze byt zavedeni nosniho vzduchovodu nemozné, &i dokonce
zpusobit krvaceni. Tudiz je vyuziti oralniho vzduchovodu v pfipadé faryngealni obstrukce
lepSi volbou.

Pfi dostateéné kontrolované manualni ventilaci a potfebé intubace mlze podani
kratkodobého svalového relaxancia optimalizovat podminky pro pfimou laryngoskopii. PFi
neuspéchu pfimé laryngoskopie muzeme vyuzit fibroskopickou intubaci skrze laryngealni
masku.

Zvlastni ¢i dopliiujici monitorace

Déti s obtizné zajistitelnymi dychacimi cestami, & poruse respiracni funkce maji sklon
k respiracnim komplikacim jiz pfi béZné sedaci, ¢i méné invazivnich vykonech. Mély by tudiz
byt neustale pIné monitorovany a k dispozici by mélo byt etCO..

Mozné komplikace

Obtizné zajisténi dychacich cest — respiracni insuficience vzhledem Kk chronickému
pulmonalnimu onemocnéni

Pooperacni péce

Pacienti s chronickou obstrukci dychacich cest, ¢i OSA by méli byt v poopera¢nim obdobi
bedlivé sledovani. Vzhledem k potizim s polykanim muze i malé krvaceni po oralnim
¢i faryngealnim chirurgickém vykonu vést k zavazné poruSe respirace.

Je-li v poopera¢nim obdobi vyzadovana UPV, méla by byt cilem Casna extubace kvuli
minimalizaci komplikaci spojenych s UPV.

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

Zadné informace.
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Ambulantni anestezie

Vzhledem k vysokému riziku pooperacnich respiracnich komplikaci nemaze byt ambulantni

chirurgie doporucena (obzvlast u zakrokl na dychacich cestach, €i pfi nutnosti intubace
pacienta).

Porodnicka anestezie

Zadné informace.
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