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Doporučení pro vedení anestezie u  

Niemann–Pickovy choroby typu C 

Název nemoci: Niemann–Pickova choroba typ C 

 
ICD 10:  E75.242 
 
Synonyma: Juvenilní Niemann–Pickova choroba 
 
Souhrn o nemoci:   
 
Niemann–Pickova choroba typ C (NPC) je autosomálně recesivně dědičné lysozomální 
onemocnění s incidencí přibližně 1:120 000. U NPC dochází v důsledku mutace genů 
transmembránových proteinů NPC1 a NPC 2 k porušení intracelulární transport cholesterolu 
a akumulaci neesterifikovaného cholesterolu v lysozomech a endozomech. Klinicky se 
pacienti s NPC prezentují celým spektrem neurologických obtíží, jako je paréza vertikálního 
pohledu, dystonie, dysfagie, křečové stavy a progresivní demence. Ze systémových projevů 
onemocnění může být závažná hepatosplenomegalie. Postižení plic bývá často následkem 
neurologického deficitu a s ním spojené dysfagie, opakovaných aspirací a ochablé svaloviny 
hrudníku. Onemocnění signifikantně snižuje předpokládanou délku života a bohužel chybí 
efektivní terapie. Vzhledem k měnlivé závažnosti, široké klinické manifestaci a postižení 
různých orgánů je vysoce pravděpodobné, že pacienti s NPC budou podstupovat řadu 
diagnostických a terapeutických zákroků vyžadujících anestezii. 

Medicína se stále vyvíjí 

Možná nové znalosti 

Každý pacient je jedinečný 

Možná špatná diagnóza 

 
  

Více informací o nemoci, referenčním centrům a organizační informace naleznete 
na webu Orphanet: www.orpha.net 
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Typické výkony 

Požadována může být celá řada diagnostických a terapeutických výkonů včetně 
zobrazovacích metod, lumbální punkce, intratekálních aplikace látek, zavedení cévních a 
intratekálních portů, zavedení PEG, vyšetření sluchových kmenových potenciálů, kožní 
biopsie. 

 

Typ anestezie 

Pro vysoké riziko aspirace je doporučována celková anestezie s tracheální intubací 
především u pacientů se závažným plicním onemocněním, opakovanými aspiracemi 
v anamnéze a chronickým kašlem. Během podávání inhalačních anestetik (sevoflurane, 
N2O), sedativ a propofolu nebyly popisovány žádné komplikace. U pacientů s nízkým rizikem 
aspirace lze zvažovat analgosedaci bez zajištění dýchacích cest. Častá je porucha 
kognitivních funkcí, která může představovat určité omezení pro podání regionální nebo 
lokální anestezie. U nemocných s postižením plic může být problémem dechová deprese, 
proto bychom měli před podáním opioidů a sedativ zvážit všechna pro a proti. 

 

Nezbytná doplňková předoperační vyšetření (vedle standardní péče) 

Pravidelným nálezem bývá hepatosplenomegalie, jaterní dysfunkce a ascites. 
Hypersplenismus může mít za následek také trombocytopenii a destičková dysfunkce bývá 
dále zhoršena chronickým užíváním antikonvulziv jako je valproát sodný. Předoperačně je 
nutné zhodnotit jaterní funkce, kompletní krevní obraz a koagulaci. Následná korekce se 
odvíjí od charakteru plánovaného invazivního výkonu. RTG plic by měl být proveden u 
pacientů s opakovanými aspiracemi v anamnéze.  

Vzhledem k tomu, že je velké množství pacientů živeno prostřednictvím nasogastrické nebo 
nasojejunální sondy, je nutné přerušit výživu 8 hodin před jakýmkoliv plánovaným výkonem.  

 

Zvláštní příprava na zajištění dýchacích cest 

NPC není spojen s kraniofaciálními defekty a neočekáváme abnormality dýchacích cest. 

 

Zvláštní příprava před podáním krevních derivátů 

Jak bylo zmíněno výše, může být přítomna trombocytopenie vyžadující podání koncentrátu 
trombocytů.  

 

Zvláštní příprava před zahájením antikoagulace 

Možným laboratorním nálezem při postižení jater je trombocytopenie, prodloužený PT 
a/nebo zvýšený PTT. Použití antikoagulancií musí být důsledně monitorováno.  
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Zvláštní opatření při polohování, transportu a mobilizaci pacienta 

Pacienti s NPC jsou vystaveni zvýšenému riziku opakovaných aspirací a infekcí v důsledku 
kterých mohou mít plicní dysfunkce. Proto je během transportu a zotavování z anestezie 
často nutná oxygenoterapie.  

 

Interakce chronické medikace a anesteziologických agens 

Nejsou známy žádné interakce. 

 

Anesteziologický postup 

Volatilní anestetika jako sevoflurane a N2O mohou být podávány bez omezení. U pacientů 
s anamnézou křečových stavů, především u těch nonkompliantních v terapii, může 
sevofluran působit prokonvulzivně.  

Podání opiátů a propofolu je bezpečné.  

 

Zvláštní či doplňující monitorace 

Základní monitoring zahrnující tepovou frekvenci, krevní tlak, dechovou frekvenci, SpO2, 
ETCO2 a tělesnou teplotu může být rozšířen v závislosti na charakteru výkonu.  

 

Možné komplikace 

NPC je spojen s vyšším rizikem pooperačních respiračních komplikací, hypoxie a s nutností 
prolongované intubace k ochraně dýchacích cest a prevenci aspirace.  Pacienti mají vysoké 
riziko perioperační hypotermie. V jednom z případů byla i přes zahřívání pacienta 

zaznamenána hypotermie 34,4C a 35,2 C. 

 

Pooperační péče 

Pooperační intenzivní péče je nezbytná u pacientů s preexistujícím plicním postižením, 
perioperační hypoxickou epizodou, křečový stavem a možnou aspirací.  

 

Akutní komplikace spojené s nemocí a její vliv na průběh a zotavení z anestezie  

NPC i samotná anestezie jsou rizikové stran rozvoje aspirační pneumonie, konvulzí a 
hypoxie. 
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Ambulantní anestezie 

Únosní k ambulantní anestezii a bezprostřednímu propuštění domů jsou nemocní v časném 
stádiu nemoci. Na druhé straně pacienti se závažným průběhem mohou vyžadovat 
pooperační monitoraci. Především při suspektní aspiraci, hypoxii a probíhajícím záchvatu 
křečí.  

Rozhodnutí propustit pacienta do domácí péče v den anestezie by mělo být učiněno ve 
spolupráci anesteziologa, chirurgického týmu a rodiny pacienta, pouze pokud jsou splněny 
objektivní kritéria k dimisi. 

 

Porodnická anestezie 

Není hlášeno.  
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