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Doporuceni pro vedeni anestezie

u deficitu biotinidazy

Nazev nemoci: Deficit biotinidazy
ICD 10: E53.8

Synonyma: Biotin-responzivni mnohoc€etna karboxylazova deficience s pozdnim nastupem,
mnohodcetna karboxylazova deficience s pozdnim nastupem

Souhrn o nemoci: Deficit biotinidazy (DB), tedy porucha metabolismu biotinu, byl poprvé
popsan v roce 1982 [1]. Onemocnéni ma autosomalné recesivni dédi¢nost. Celosvétoveé je
jeho incidence odhadovana na 1/60 000 novorozencl [1]. V klinickém obraze dominuiji
projevy neurologické (zachvaty, ataxie, hypotonie, opozdény vyvoj, ztraty sluchu a problémy
se zrakem jako atrofie optického nervu), nasledné pak dermatologické (seboroicka
dermatitida, alopecie, kozni vyrazka, konjunktivitida, kandidéza), neuromuskularni (svalova
slabost v konCetinach, spastické parézy, myelopatie) a metabolické (ketoaciddza, organicka
acidurie, hyperamonémie) [1-6]. Kromé toho také Ize u postiZzenych pozorovat respirani
problémy (apnoe, dyspnoe, tachypnoe, laryngealni stridor) a imunodeficit (prolongované a
rekurentni virové/mykotické infekce) [1, 3, 4]. NejCastéji se u postizenych vyskytuje hypotonie
a zachvaty [4, 7].

Lécbou je podavani biotinu v dennidavce 5-10 mg p. o., které vede krychlé upravé
biochemickych parametri a zlepSeni klinického obrazu. Pokud se vyskytne ztrata sluchu,
atrofie optiku €i opozdény vyvoj, jedna se jiz o ireverzibilni stav, ktery se podavanim biotinu
nezlepsi. Kéma s naslednym umrtim ditéte pfedstavuje terminalni stav neléeného DB.
V obdobi puberty je ve vétSiné pfipadu potfeba navysit denni davku biotinu z 10 na 20 mg.
Aktivita sérové biotinidazy je u ditéte se zavaznou formou DB nizSi nez 10 % jeji primérné
hodnoty. U ditéte s parcialnim DB se tato hodnota pohybuje mezi 10 az 30 %. DB mlze byt
zachycen jiz pfi novorozeneckém screeningu. Gen pro biotinidazu se nachazi na 3.
chromozomu, v genovém lokusu 3p25.1 [4].

Prvni klinické pfiznaky DB se mohou objevit v rizném véku ditétem, od 1. tydne az po 12.
rok & dokonce i v dospélosti Byly zaznamenana dva pfipady tézké formy DB
s asymptomatickym prubéhem v dospélém véku [11]. Je zde urcita spojitost mezi DB a
syndromem VACTERL, jelikoz pacienti s DB mivaji Casto pfidruzené abnormality jako
anularni pankreas ¢&i cévni malformace [12, 13].
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Typické vykony

VySetfeni sluchového ustroji pomoci tympanometrie, behavioralni audiometrie,
otoakustickych emisi (OAE) a sluchovych kmenovych potenciald (ABR nebo BAEP);
V nékterych pfipadech se zavadi kochlearni implantat.

Typ anestezie

Je mozné provést celkovou i regionalni anestezii.

U celkové anestezie je dokumentovano pouzivani volatilnich anestetik i vedeni anestezie
variantou TIVA. Néktefi autofi popisuji vyskyt rezidualni svalové blokady z divodu svalové
hypotonie [15].

Pacient s DB dobfe toleruje regionalni anestezii. Pokud neni kontraindikovana, je tento typ
anestezie u pacienta s DB preferovan.

Nezbytna doplrikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

V zdsadé plati, Zze pokud je pacient s DB |éCené biotinem, mél by byt bez metabolickych
abnormalit ¢i imunodeficitu a nemél by se liSit od zdravého jedince. Komplikace, které se u
pacienta vyskytnou jesté pfed stanovenim diagndzy ¢i zahajenim 1é&by, jsou vétSinou
ireverzibilni. OvSem i pacienti s komplikacemi, ktefi jsou léCeni biotinem, maji stabilni
biochemické parametry.

Pokud jsou pfitomny neurologické projevy (zachvaty, hypotonie apod.), je doporuceno
provést vySetieni neurologickych funkci.

Déti s DB jsou kvuli imunodeficitu vice nachylni k infekcim hornich dychacich cest, zejména
virové etiologie. Pokud je dité symptomatické, mélo by byt vySetfeno pediatrem.

Ma-Ili pacient klinické projevy onemocnéni €i v anamnéze prodélané epizody metabolického
rozvratu, je doporuceno provést pfedoperacni vySetfeni arterialnich krevnich plynu.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Neni hlaseno.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivata

Neni hlaseno.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlaseno.
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Zvlastni opatieni pri polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Nejsou hlasena.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Nebyly popsany zadné interakce mezi biotinem a anesteziologickym agens. Mozna interakce
hrozi v pfipadé, Ze je pacient IéCeny antiepileptiky (AED). Nékteré AED mohou snizit
absorpci biotinu. AED také ovliviuji jaterni enzymy, které se podili na metabolizovani
anesteziologickych agens. Mlize se tedy vyskytnout rezistence na opiaty a myorelaxancia.
Kromé popsané interakce s anesteziologickymi agens je tfeba myslet i na dalSi nezadouci
ucinky AED, jako napfiklad sedace, ospalost, somnolence [16].

Anesteziologicky postup

Pacienti s DB nejsou kontraindikovani k celkové anestezii. U symptomatickych pacientu (z
davodu doposud nezahajené Ci opozdéné zahajené terapie biotinem) by mél anesteziolog
myslet na vyskyt epilepsie, zvySené riziko aspirace, svalovou hypotonii a metabolické
abnormality (napf. acidoza).

Kvlli zvySenému riziku aspirace je doporu¢eno v ramci premedikace podat 30 minut pred
vykonem intraven6zné& metoklopramid spole¢né s H2 antagonisty nebo blokatory protonové
pumpy. K sedaci Ize pouzit benzodiazepiny, z nichz jsou nejlepsi kratce puUsobici preparaty
jako midazolam [17, 18]. Obecné se nedoporucuje hluboka pfedoperacéni sedace.

U malych vykonu postacuje zajistit dychaci cesty laryngealni maskou po podani propofolu a
opioidl (alfentanil, remifentanil, fentanyl) bez svalové relaxace. Pacient by mél béhem
vykonu spontanné ventilovat.

U velkych vykonu je preferovana trachealni intubace. Celkovou anestezii je doporu¢eno vést
v rezimu TIVA (totalni intravendzni anestezie). U pacientl s hypotonii i vyskytem zachvatu
se v literatufe uvadi TIVA za pouziti propofolu a remifentanilu jako preferovana a bezpecna
varianta [19-21].

Pouziti thiopentalu k Uuvodu do anestezie snizuje epileptickou aktivitu a je tedy vhodné u
pacientd s vyskytem zachvatl. Pouziti etomidatu bychom se méli vyhnout z divodu vzniku
myoklonickych zaSkubl. Pouziti ketaminu u pacientd s vyskytem zachvatid zlstava
kontroverzni [18].

Opioidy jsou u pacientll s DB bezpenym léCivem, pokud se jejich davkovani pfizpusobi
svalové hypotonii.

Inhalaéni agens sevofluran Ize pouzit na uvod do anestezie, pokud se nam nedafi provést
kanylaci cévniho fecisté. Sevofluran mlze pfi Uvodu do anestezie pusobit abnormalni
epileptickou aktivitu mozku [22]. Z toho divodu by jeho koncentrace méla byt minimalni. Ke
snizeni jeho epileptiformnich vlastnosti je doporu€eno jej kombinovat s oxidem dusnym [16].

JelikoZ je hypotonie €astym pfiznakem u déti s DB, méli bychom se vyhnout, pokud je to
mozne, podavani myorelaxancii. Pro nezbytné pfipady je doporu¢eno rocuronium [19], jehoZz
efekt mdze byt antagonizovan sugammadexem. Podavani sukcynilcholinu se nedoporucuje
z davodu rizika hyperkalemie [23].
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U pacientd s DB je regionalni anestezie preferovanou variantou, jelikoz nam zabezpedi i
pooperacni analgezii. Centralni neuroaxialni a periferni nervové blokady mohou byt
provedeny v sedaci. Z divodu neuromuskulalrnich pfiznak se mizeme setkat s obtizemi pfi
polohovani pacienta. V misté pfedpokladané aplikace anestetika se navic mohou nachazet
Cetné kozni léze.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Malé ¢&i kratké vykony nevyzaduji zadnou doplfujici monitoraci, pokud je dité
asymptomatické a dochazi na pravidelné kontroly. U velkych vykonu se doporu€uje zavést
arterialni linka pro invazivni méfeni krevniho tlaku a pravidelné vySetfovani krevnich plyna.
Rovnéz by pacient mél mit zavedeny centralni vendzni katetr pro mozné podani volumové
nahrady, transfuze &i krevnich derivatd. Soucasti monitorace by také mélo byt méreni
télesné teploty a hloubky svalové relaxace [15].

Mozné komplikace

U pacientll s hypotonii ¢i zachvaty se muze objevit nova epilepticka aktivita, acidéza,
respiracni problémy (muUzou/nemusi souviset s rezidualni svalovou blokadou), maligni
hypertermie [15, 16, 23].

Pooperacni péce

Pooperaéni pécCe zavisi na pfedoperacni kondici pacienta a typu chirurgického vykonu.
Zpravidla nebyva vyzadovana u malych a kratkych vykont a také u vykonu v regionalni
anestezii. Sledovani v¢etné podplrné mechanické ventilace je v ramci pooperacni péce
vyzadovano, pokud ma pacient respiracni problémy z divodu hypotonie.

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

Anestezie Ci onemocnéni samotné mohou vést k respiracnim potizim, hypertermii a kozni
vyrazce.

Ambulantni anestezie

Neni hlaseno.

Porodnicka anestezie

Neni hlaseno.
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