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Doporuceni pro vedeni anestezie

u Central Core Disease

Nazev nemoci: Central Core disease = onemocnéni centralnich jader

ICD 10: G71.2
Synonyma: Shy-McGee syndrom

Souhrn o nemoci: Onemocnéni centralnich jader (CCD) je dédi¢né (vétSinou dominantné)
neuromuskularni onemocnéni charakterizované centralnimi jadry ve vilaknech typu | na
histopatologickém naleze vzorku ze svalové biopsii a klinickymi znaky vrozené myopatie.
Prevalence neni znama kvli variabilni expresi a nedplné penetraci. V pfiblizné 25 % pfipadu
je spojeno s maligni hypertermii (MH) kvuli blizkosti nebo pfekryvani se poskozeného genu:
mutace pak zahrnuje gen RYR1 (19q13.1-13.2). V pfipadé vzacného recesivniho pfenosu se
jedna o gen MYH7 (14q11.1). Multiminicore, minicore myopatia a core-rod myopatie Uzce
souvisi s CCD a pravdépodobné predstavuji stejné riziko maligni hypertermie.

CCD se obvykle prezentuje v kojeneckém véku hypotonii a opozdénym motorickym vyvojem
a vyznacuje se — obvykle neprogresivni — slabosti pfedevsim proximalnich svall, vyraznéji v
bedernim pletenci.

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

Mozna Spatna diagnoza

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Svalova biopsie; ortopedicka operativa: korekce pes equinovarus, skoliozy nebo dislokace
kyCle nebo ¢éSky.

Typ anestezie

Je tfeba se pfisné vyhybat trigerrim MH (sukcinylcholinu a inhalaénim anestetikim).

Celkova anestézie provedena jako totalni intravendzni anestézie (TIVA) nebo regionalni
anestézie, mohou byt provedeny bez komplikaci. Existuji zpravy o uspésném provedeni
spinalni i epiduralni anestezie nebo o kombinaci obou.

Kromé béZnych omezeni, neexistuje kontraindikace k (analgo)sedaci.

Nezbytna doplikova predoperacéni vysetieni (vedle standardni péce)

Srdeéni funkce nejsou u pacientd s CCD obvykle naruSeny, takze predoperacni testy
srdecnich funkci nejsou pausalné povinné. Existuje viak nékolik vzacnych zprav o srdeénim
postizeni - v tomto pfipadé a také v pfipadé tézké skolidézy, je nutna predoperacni
echokardiografie.

V nékterych pfipadech novorozeneckého nastupu CCD je dychaci systém poSkozen a Ize
proto zvazit provedeni funkénich plicnich testl. Spirometrie se také doporucuje v pfipadé
tézké skolidzy.

Pokud je pfitomna svalova slabost a planujeme provedeni regionalni anestézie, neurologicka
konzultace je uzite€na z forenznich divodu.

Stanoveni pfedoperaéni hladiny kreatinkinazy (CK) neni povinné, ale mize byt uziteéné v
pfipadé perioperacnich komplikaci (napf. rabdomyolyza nebo maligni hypertermie).

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Mandibularni hypoplazie a zhorSena cervikalni mobilita (kyfoskoliéza) mohou byt nalezeny
sekundarné k svalové slabosti. Je vhodné zkontrolovat a vyhodnotit vSechny rizikové faktory
obtizného zajisténi dychacich cest.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

Existuje jedna mala studie, ktera ukazuje vySSi perioperacni krevni ztraty béhem operace
skolidzy u pacientl s neuromuskularnimi onemocnénimi obecné pfi srovnani s idiopatickou
skoliézou. V pfipadé CCD, jako takové, neexistuje dikaz o abnormalitach krvaceni.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace
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Neni hlaseno.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Neni hlaseno.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neni hlaseno.

Anesteziologicky postup

Pfisné se vyhnout sukcinylcholinu a jakémukoli inhalacnimu halogenovanému anestetiku
kvuli riziku vzniku maligni hypertermie.

Pouziti opioidd (remifentanil, alfentanil, fentanyl, morfin), nitrozilnich anestetik (propofol,
midazolam), oxidu dusného, lokalnich anestetik (ropivakain, bupivakain) a nedepolarizujicich
svalovych relaxancii (rokuronium, pancuronium) bylo hlaSeno bez komplikaci.

Pfi  pouziti nedepolarizujicich svalovych relaxancii neni hlaSena prodlouzena
neuromuskularni blokada. Antagonizace neuromuskularni blokady neostigminem nebo
pouziti sugammadexu® (v pfipadé, ze bylo pouzito rokuronium nebo vecuronium), bylo
hlaSeno jako Uspésné.

Neni nutné striktné pokracovat v profylaktické pooperacni umélé plicni ventilaci pacienta.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

PfestoZze neexistuji zadné zpravy o prodlouzenych uc€incich nedepolarizujicich svalovych
relaxancii, nelze je z patofyziologického pohledu vyloudit. Proto se doporu€uje monitorovani
neuromuskularni blokady.

Mozné komplikace

VSichni CCD pacienti jsou vysoce rizikovi stran vzniku maligni hypertermie.

Pooperacni péce

Vyhnéte se dlouhodobé imobilizaci, protoze doprovodna svalova atrofie mlze zhorsit
zakladni onemocnéni.
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Stupen pooperacniho sledovani a péce zavisi na chirurgickém zakroku a na pfedopera¢nim
stavu pacienta.

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

Pokud mate podezfeni na maligni hypertermii, odpovidajici plnou terapii zahajte co nejdfive.

Akutni infekce dychacich cest mohou zhorSovat dychaci funkce vice nez obvykle.

Ambulantni anestezie

V pfipadé stabilniho onemocnéni bez zhorSené funkce respiratniho systému, je dle
soucasnych doporuceni ambulantni anestezie mozna.

Porodnicka anestezie

Porodnickou anestezii Ize provadét jak celkovou (bez sukcinylcholinu a inhalaénich
anestetik) i regionalni. U nékterych neuromuskularnich poruch mize béhem téhotenstvi dojit
k progresi zakladniho onemocnéni.

Pouziti oxytocinu bylo hlaSeno bez komplikaci.

Po pouziti dantrolenu (pfi terapii maligni hypertermie) je hlasena délozni atonie.

Vzhledem k dédi¢nosti onemocnéni, existuje moznost narozeni novorozencl s dychacimi
potiZzemi a svalovou hypotonii.
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