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Doporuceni pro vedeni anestezie

u neuronalni ceroidni lipofuscinozy

Nazev nemoci: Neuronalni ceroidni lipofuscinéza

ICD 10: E75.4

Synonyma: Historicky byly jednotlivé formy NCL klasifikovany podle véku néastupu
onemocnéni jako infantilni, pozdni infantilni, mladistvy nebo dospély typ a spojené se jmény
odbornik(l, ktefi je popsali: Santavuori-Haltia, Jansky-Bielschowsky, Batten, Spielmeyer-
Vogt, Kufs

Souhrn o nemoci:

Neuronalni ceroidni lipofuscinézy (NCL) jsou heterogenni skupinou genetickych
lyzosomalnich nemoci zpusobujicich demenci, epilepsii, zhorSeni motoriky a vétSinou také
ztratu zraku prostfednictvim degenerace sitnice. Podobnosti riznych NCL se tykaji takeé
jejich patofyziologickych prvkl, ktera se vyznaduji ztratou neuront a akumulaci ceroidniho
lipofuscinu. Jednotlivé formy NCL se vyrazné liSi podle véku projevu a progresi
neurologického zhorseni.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagndza

(i ) Vice informaci o nemoci, referenénim centrim a organizac¢ni informace naleznete
na webu Orphanet: www.orpha.net



http://www.orpha.net/

Souhrn o nemoci

Neuronalni ceroidni lipofuscinbzy (NCL) jsou heterogenni skupinou genetickych
lyzosomalnich poruch charakterizovanych akumulaci voskového intracelularniho ulozného
materialu nazyvaného ceroidni lipofuscin a progresivnim neurologickym zhorsenim, obvykle
spojenym s demenci a epilepsii, Casto také se ztratou zraku v dasledku retinopatie. VétSina
forem NCL je pfenaSena autozomalné recesivné. Jako skupina predstavuji NCL jednu z
nejCastéjSich etiologii demence u déti a mladych dospélych [1-3]. Klasifikace poruch NCL je
zalozena na rGznych genech podilejicich se na vzniku onemocnéni (CLN1-CLN14) a na
véku pfi klinickém nastupu, coz mize byt kdykoli mezi détskym a mladym dospélym vékem.
Hlavni formy NCL jsou struéné popsany nize podle véku pfi manifestaci.

NCL s infantilnim pocéatkem (1. rok zivota)

Infantilni NCL je obvykle zptusobena mutacemi CLN1. V€asny vyvoj je normalni az do véku
kolem Sesti mésicl. Na zaCatku je typicky snizeny svalovy tonus a sniZzena socialni interakce
nasledovana dramaticky progresivnim psychomotorickym rozpadem, myoklonem, zachvaty,
spasticitou a poruchou zraku. Do dvou let véku se vyvine slepota s atrofii zrakového nervu a
abnormalitami sitnice. Pacienti rychle dosahnou vegetativniho stavu.

NCL s pozdnim infantilnim nastupem (vék 2 az 5 let)

Nastup onemocnéni NCL v tomto véku je obvykle zplsoben mutacemi CLN2, ale jsou
mozné i mutace jinych genl. Déti s onemocnénim CLN2 se zpocCatku zdaji zdravé a
normalné se vyvijeji. Nastup fe¢i mize byt zpomalen. Prvni pfiznaky se objevuji obvykle
mezi 2 a 4 lety a spocivaji v motorickém Upadku s nemotornosti a ataxii, zhorSenim feci a /
nebo epilepsii. Zachvaty (parcialni, generalizované tonicko-klonickeé, sekundarné
generalizované nebo jiné) jsou prvnimi pfiznaky u 75 % pacientl. Neepilepticky myoklonus
Casto koexistuje a musi byt odlisen od epileptickych zachvatl, protoze se s nimi zachazi
odlisné. Po tfetim roce zivota rychle a jednotné postupuje ztrata motorické funkce a
jazykovych schopnosti. Zobrazovani MR ukazuje progresivni mozkovou atrofii. Zrakové
schopnosti postupné klesaji a vedou k oslepnuti. Spasticita kon&etin, hypotonie trupu a ztrata
kontroly nad pohyby hlavy vedou k uplné ztraté nezavislé mobility. Déti ztraceji schopnost
polykat a Casto krmeny pomoci sondy. Smrt obvykle nastava ve véku 10-15 let.

NCL s nastupem u mladistvych (vék 5 az 15 let)

Juvenilni NCL jsou vétSinou zpusobeny mutacemi CLN3, zfidka také mutacemi jinych gena.
Toto onemocnéni obvykle zagina ve véku 4 az 7 let se zakefnym nastupem poruchy zraku v
disledku pigmentové retinopatie. Po nékolik let jsou pacienti povazovani pouze za zrakové
postizené. Nasleduji progresivni kognitivni ubytky a problémy s chovanim (zlostné vybuchy,
fyzické nasili a uzkost s depresivnimi rysy). Zachvaty se vyvijeji kolem 10 let véku, vétSinou
jako generalizované tonicko-klonické zachvaty, které jsou obvykle dobfe kontrolovany léky,
alespon zpocatku. Muze dojit k jakémukoli jinému typu epilepsie, od subtilnich parcialnich
zachvat(l po myoklonicky stav. Vyviji se pohybova porucha parkinsonovského typu. Re¢ je
ovlivnéna téZzkou dysartrii. Problémy s polykanim €asto vedou k vyZivé sondou. Abnormalita
srde¢niho vedeni je detekovatelnd ve druhé dekadé Zivota. Vék smrti je obvykle ve treti
dekadé.

NLC s nastupem u dospélych
Formy NCL pro dospélé jsou velmi vzacné a mohou byt zpusobeny mutacemi riznych gena.

V minulosti byl termin Kufsova choroba pouzivan pro oznaceni nékterych z nich. Poc¢atek je
obvykle kolem 30 let véku, Klinické pfiznaky zahrnuji ataxii, demenci, progresivni
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myoklonickou epilepsii, ale na rozdil od vétSiny ostatnich NCL obvykle nedochazi ke ztraté
zraku.

Typické vykony

Déti, které maji NCL, C¢asto vyzaduji anestetickou péc&i pro diagnostické postupy,
gastrostomii, stimulaci n. vagus nebo jiné typy operaci. K dispozici jsou omezené informace
o0 anestetickém managementu pacienta s NCL [4-6]. Vzhledem k vaznym neurologickym
abnormalitdm u téchto déti vyZzaduje anesteticka lécba téchto pacientll pochopeni pfirozené
historie onemocnéni.

Typ anestezie

V literatufe neexistuji dostateéné udaje, které by doporuCovaly konkrétni typ anestézie.
Pacienti s NCL jsou Casto slepi, dementni a maji sklon k zachvatim. Mohou mit zavazné
neurologické abnormality, v€etné obtizného polykani s nasledkem zvySeného rizika aspirace.
Pacienti jsou nachylini k bradykardii a béhem anestézie se mlze vyvinout hypotermie.

Nezbytna doplrikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Pfedoperacni vySetfeni by mélo byt provadéno se zvlastnim zamérenim na epilepsii a jiné
souCasné zdravotni problémy. Je tfeba spravné popsat typ a strukturu zachvatd, jejich
¢etnost a kontrolu, antiepileptickou terapii a komplikace antiepileptik (AED). Laboratorni testy
by mély zkoumat vedlejsi ucinky AED. U pacientd uzivajicich valproat sodny, karbamazepin
a etosuximid by méla byt zkontrolovana funkce jater, poc€et krevnich destiCek a koagula¢ni
parametry. Pfi Spatné kontrolované epilepsii je tfeba méfit a optimalizovat plazmatické
hladiny AED pfed operaci. U pacientd 1é€enych valproatem se muze rozvinout zavazna
exacerbace komplexni pohybové poruchy, ktera vede k hypertermii, hyper-CK-emii a
prodlouzenému snizenému védomi [7]. Elektrokardiogram je nezbytny k vylou€eni poruch
srde¢niho vedeni. V pfipadech s podezifenim na opakujici se aspirace by mélo byt zvazeno
provedeni rentgenu hrudniku a analyza krevnich plynd. Je vhodné konzultovat odborniky
(kardiologie, détska neurologie, péce o dychaci cesty [8]).

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Predoperacni fyzioterapie muze byt vhodna k odstranéni nadmérné tracheobronchialni
sekrece zplUsobené poruchou polykani. O pouziti specifické premedikace nejsou k dispozici
Zadné kvalitni udaje.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatua

Nejsou Zzadna konkrétni doporuceni.
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Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Pfitomnost snizené pohyblivosti mize byt predispozici k hluboké Zilni trombdze, takze v
perioperaénim obdobi mohou byt indikovany kompresni punochy a / nebo nizkomolekularni
heparin.

Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Tito pacienti mohou trpét rigiditou patefe, skoliézou a kontrakcemi koncetin, i kdyZ jsou méné
Casté; z tohoto divodu musi byt jejich polohovani na operaénim sale opatrné. Nehybni
pacienti mohou mit kifehké kosti a zlomeniny mohou byt zplsobeny nevhodnym zachazenim.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Pouziti pfedopera¢nich AED mlze mit vyznamny dopad na anesteziologickou Ié€bu. Indukce
enzymu cytochromu P450 pomoci AED (napf. fenytoin, Ié€ivo nedoporucované u pacientl s
NCL) mize zménit metabolismus anestetik. AED mohou také ovliviiovat neuromuskularni
relaxancia tim, Zze zpUsobuji upregulaci receptort pro acetylcholin na nervosvalové ploténce.

Anesteziologicky postup

Regionalni anestézie neni formalné kontraindikovana a celkova anestézie byla pouzita pfi
nékolika chirurgickych vykonech. Pfestoze u téchto pacientll dochazi ke zménam svalové
hmoty (zvySeny svalovy tonus a myoklonus), pouziti nedepolarizujicich neuromuskularnich
blokatorll (NMB) pro endotrachealni intubaci mize byt velmi uzite¢né, pokud se zvazuje
moznost abnormalni farmakokinetiky a interakce s jinymi Iéky. Vzhledem k tomu, Ze vétSina
pacientt trpi epilepsii, méli by si anesteziologové byt védomi mozného rizika zachvatl
spojenych s tékavymi anestetiky. VSechny opioidy (alfentanil, fentanyl a remifentanil)
aktivovaly epileptické vyboje a mély na aktivitu vyboju ucinek zavisly na davce.

Zvlastni ¢i doplnujici monitorace

Pacienti s NCL mohou mit nizsi zakladni télesnou teplotu a béhem celkové anestézie mohou
byt vystaveni riziku vyznamné hypotermie. Vhodna monitorace by méla zabranit komplikacim
hluboké hypotermie.

Mozné komplikace

Mezi hlavni komplikace, které je tfeba vyloucit, patfi aspirace, podchlazeni, bradykardie a
status epilepticus.
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Pooperacni péce

Zachvaty jsou Ccastéjdi v pooperacnim obdobi. Mohou byt spoustény pouzitim
prokonvulzivnich anestetik, hypoxii, hyperkapnii, poruchami elektrolytd (hyponatrémie,
hypokalcémie a hypomagnezémie), hypoglykémii, urémii, subterapeutickymi hladinami AED
nebo lokalni anestetickou toxicitou. Je nutna korekce a kontrola vSech vyvolavajicich faktort
a také kontrola hladiny AED v plazmé. Je nezbytné zahdgjit antiepileptickou 1éCbu v
pooperacnim obdobi co nejdfive.

Kromé toho je tfeba se vyhnout dlouhodobé umélé plicni ventilaci a regulace teploty pacienta

musi patfit mezi hlavni cile v pooperatnim obdobi. V tomto obdobi mize byt nutna
neinvazivni pooperac¢ni ventilace.

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

zpusobené nemoci poskytnout nastroj k rozliSeni mezi vedlejSim Gcinkem anestetického
zakroku a projevem nemoci

Neni hlaseno.

Ambulantni anestezie

Ambulantni anestézii nelze vzhledem k zavaznym rizikim spojenym s téZkym neurologickym
onemocnénim, ktera maji tendenci se v poopera¢nim obdobi zhorSovat, obvykle doporucit.

Porodnicka anestezie

Neuplatfiuje se.
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