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DoporucCeni pro vedeni anestezie u

Niemann-Pickovy choroby typu C

Nazev nemoci: Niemann-Pickova choroba typ C

ICD 10: E75.242
Synonyma: Juvenilni Niemann—Pickova choroba
Souhrn o nemoci:

Niemann—Pickova choroba typ C (NPC) je autosomalné recesivné dédi¢né lysozomalni
onemocnéni s incidenci pfiblizné 1:120 000. U NPC dochazi v dusledku mutace genu
transmembranovych proteind NPC1 a NPC 2 k poru$eni intracelularni transport cholesterolu
a akumulaci neesterifikovaného cholesterolu v lysozomech a endozomech. Klinicky se
pacienti s NPC prezentuji celym spektrem neurologickych obtizi, jako je paréza vertikalniho
pohledu, dystonie, dysfagie, kfeCové stavy a progresivni demence. Ze systémovych projevl
onemocnéni muze byt zavazna hepatosplenomegalie. Postizeni plic byva €asto nasledkem
neurologického deficitu a s nim spojené dysfagie, opakovanych aspiraci a ochablé svaloviny
hrudniku. Onemocnéni signifikantné snizuje pfedpokladanou délku zivota a bohuzel chybi
efektivni terapie. Vzhledem k ménlivé zavaznosti, Siroké klinické manifestaci a postiZzeni
rznych organll je vysoce pravdépodobné, Ze pacienti s NPC budou podstupovat Fadu
diagnostickych a terapeutickych zakrokl vyzadujicich anestezii.

Medicina se stale vyviji
MoZna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagndza

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Pozadovana muze byt cela fada diagnostickych a terapeutickych vykond véetné
zobrazovacich metod, lumbalni punkce, intratekalnich aplikace latek, zavedeni cévnich a
intratekalnich portd, zavedeni PEG, vySetfeni sluchovych kmenovych potenciall, kozni
biopsie.

Typ anestezie

Pro vysoké riziko aspirace je doporuCovana celkova anestezie s trachealni intubaci
pfedevSim u pacientd se zavaznym plicnim onemocnénim, opakovanymi aspiracemi
v anamnéze a chronickym kaSlem. B&hem podavani inhalacnich anestetik (sevoflurane,
N20), sedativ a propofolu nebyly popisovany zadné komplikace. U pacientl s nizkym rizikem
aspirace lze zvazovat analgosedaci bez zajisténi dychacich cest. Casta je porucha
kognitivnich funkci, ktera muze predstavovat urcité omezeni pro podani regionalni nebo
lokalni anestezie. U nemocnych s postizenim plic muze byt problémem dechova deprese,
proto bychom méli pfed podanim opioidl a sedativ zvazit vSechna pro a proti.

Nezbytna doplikova predoperacni vysetreni (vedle standardni péce)

Pravidelnym nalezem byva hepatosplenomegalie, jaterni dysfunkce a ascites.
Hypersplenismus muze mit za nasledek také trombocytopenii a destiCkova dysfunkce byva
dale zhorSena chronickym uzivanim antikonvulziv jako je valproat sodny. Pfedoperacné je
nutné zhodnotit jaterni funkce, kompletni krevni obraz a koagulaci. Nasledna korekce se
odviji od charakteru planovaného invazivniho vykonu. RTG plic by mél byt proveden u
pacientl s opakovanymi aspiracemi v anamnéze.

Vzhledem k tomu, Ze je velké mnozstvi pacientl ziveno prostfednictvim nasogastrické nebo
nasojejunalni sondy, je nutné pferusit vyZivu 8 hodin pfed jakymkoliv planovanym vykonem.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

NPC neni spojen s kraniofacialnimi defekty a neo¢ekavame abnormality dychacich cest.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Jak bylo zminéno vySe, mlze byt pfitomna trombocytopenie vyzadujici podani koncentratu
trombocytu.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Moznym laboratornim nalezem pfi postiZzeni jater je trombocytopenie, prodlouzeny PT
a/nebo zvySeny PTT. Pouziti antikoagulancii musi byt dlisledné monitorovano.
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Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Pacienti s NPC jsou vystaveni zvySenému riziku opakovanych aspiraci a infekci v dlisledku
kterych mohou mit plicni dysfunkce. Proto je béhem transportu a zotavovani z anestezie
¢asto nutna oxygenoterapie.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Nejsou znamy zadné interakce.

Anesteziologicky postup

Volatilni anestetika jako sevoflurane a N20O mohou byt podavany bez omezeni. U pacientu
s anamnézou kreCovych stavl, pfedevS§im u téch nonkompliantnich v terapii, muze
sevofluran pusobit prokonvulzivné.

Podani opiatli a propofolu je bezpelné.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Zakladni monitoring zahrnujici tepovou frekvenci, krevni tlak, dechovou frekvenci, SpO2,
ETCO2 a télesnou teplotu muze byt rozSifen v zavislosti na charakteru vykonu.

Mozné komplikace

NPC je spojen s vy8Sim rizikem pooperacnich respiracnich komplikaci, hypoxie a s nutnosti
prolongované intubace k ochrané dychacich cest a prevenci aspirace. Pacienti maji vysoké
riziko perioperacni hypotermie. V jednom =z pfipadd byla i pFfes zahfivani pacienta
zaznamenana hypotermie 34,4°C a 35,2 °C.

Pooperacni péce

Pooperaéni intenzivni péce je nezbytna u pacientl s preexistujicim plicnim postizenim,
perioperaéni hypoxickou epizodou, kieCovy stavem a moznou aspiraci.

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

NPC i samotna anestezie jsou rizikové stran rozvoje aspiracni pneumonie, konvulzi a
hypoxie.
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Ambulantni anestezie

Unosni k ambulantni anestezii a bezprostfednimu propusténi domd jsou nemocni v éasném
stadiu nemoci. Na druhé strané pacienti se zavaznym prabéhem mohou vyZadovat
pooperacni monitoraci. PfedevSim pfi suspektni aspiraci, hypoxii a probihajicim zachvatu
kieCi.

Rozhodnuti propustit pacienta do domaci péCe v den anestezie by mélo byt uéinéno ve

spolupraci anesteziologa, chirurgického tymu a rodiny pacienta, pouze pokud jsou splnény
objektivni kritéria k dimisi.

Porodnicka anestezie

Neni hlaseno.
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