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Kazuistika E.F. - metabolicka vada

* 4.11. 2013 prijata E.F. (1987) na rizikové oddéleni GPK VFN
36. tyden, do 31. tydne nesledovana gravidita
otec prestal komunikovat, dité k adopci

* Duvod prijeti: preventivni hospitalizace a
naplanovani S.C.

* Dg. Propionova acidurie

Epilepsie s paroxysmy grand mal
4 zachvaty v gravidité, posledni 8/13
Lehka az stfedni mentalni retardace

Homozygotni forma MTHFR
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Dédicné poruchy metabolismu (DPM)

Patofyziologie: porucha biochemické reakce dana
poruchou funkce enzymu na zaklade mutace DNA
Klasifikace:

1. DPM malych molekul

tzv. akutneé intoxikacni typ

2. DPM komplexnich molekul
|y3020mé|ni stradavé choroby (Gaucherova, mukopolysacharidosy, Fabryho)

3. DPM energetického

mitochondrialni onemocnéni
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Akutné intoxika¢ni typ DPM

Organické acidurie

Poruchy cyklu
mocoviny

Poruchy 3 — oxidace
mastnych kyselin

Metylmalonova acidurie bilkoviny
Propionova acidurie

Glutarova acidurie

|zovalerova acidurie

Leucindza

Argininémie bilkoviny
Citrulinémie

MCAD tuky

LCHAD, VLCAD



O KARIM

1.LF UK AVFN V PRAZE

Propionova acidurie (PA)

* Autozomalné recesivni onemocneéni 0

- Defekt propionyl-CoA-karboxylazy — St
metabolizmus val, isoleu, met, thre, MK

*  Kumulace toxickych metabolitii kys. propionové
a absence energetickych metabolitu

* Forma c¢asna (Spatna prognéza) a pozdni

* Laborator: metabolicka ketoacidoéza, | glykémie

| neutrofily, 1 amoniak, 1JT, turea, kreatinin
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Propionova acidurie - klinika

* Toxicka encefalopatie
* Neurologické komplikace:
epilepsie, dystonicky syndrom

* Psychomotoricka retardace

* Hypertroficka kardiomyopatie

* Poruchy prijmu potravy, zvraceni

* Triggery dekompenzace metabolizmu: infekce, stres,
fyzicka zatéz, nadmeérny privod bilkovin, hladoveéni,

emoce negativni i pozitivni
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PA - terapie

* Nizkobilkovinna dieta
* Suplementace smeési esencialnich AMK (bez isoleu,
met,thre, val) a karnitinem (vylucovani tox. propionatu)

* Metronidazol - strevni bakterie produkuji kys.propionovou

* Akutni dekompenzace: restrikce prijmu bilkovin,
infuze glukoézy s inzulinem, bikarbonat

* Eliminaéni metody
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E.F. - medikace a udrzovaci terapie

* FA: Lamictal 150 mg 0-1-1
Levetiracetam 750 mg 0-0-1
Calcium, Vigantol
L-karnitin 2x1,5g/den
MCT olej 2x12ml/den
IMTV3 3x10g; Gustin 15¢g

Entizol

* Pravidelna monitorace:

3x denné mo¢€ na ketolatky !
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E.F. - hospitalizace na rizikovém oddéleni

« Nutna spoluprace a 24 hod kontakt na specialistu UDMP
* Nutny predem vytvoreny postup reseni metabolického
rozvratu
* Nutné presné stanovit predoperacni, perioperacni
a pooperacni management metabolickym specialistou

* Nutna stala pritomnost matky
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E.F. - priubéh hospitalizace na rizikovém odd.

5.- 7.11. bpn

8.11. anesteziol. konzilium k S.C., psychol. konzilium
ohledné adopce — 15:35 ketony +++ —

Astrup, gly, infuze glu dle rozpisu - 19:25 ketony negativni
9.11. infuze glu, ketony negativni

10.11. méneé jedla, ketony +

11.-12.11. bpn

Bez epileptického zachvatu

Nutna spole¢na hospitalizace s matkou
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PA - volba anestezie

* Bezpecné: thiopental, rokuronium ™.
opioidy, benzodiazepiny

* KI: propofol (polynenasycens MK —kys. propionova)
atrakurium, mivakurium,
cisatrakurium, SCHJ (hydrolyza esteru, liché c)

NSA

* Vylouc€eni triggert stresu
* E.F. STRACH z CA, nutna stala pritomnost matky —

regionalni anestezie s pritomnosti matky a sedaci
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PA - perioperacni management

* Prijem glukézy: zahajeni laénéni - obnoveni p.o. prijmu
* Infuze lipida - podpora energetického prijmu

* Stop bilkoviny na 24 hod

* Suplementace L - karnitinem u delSich vykonu

* Laboratorni monitorace: ABR, laktat, ionty, amoniak

CAVE: K metabolické dekompenzaci navozené vykonem

muze dojit i nékolik dni po zakroku
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E.F. - Perioperacni management

* Den pred: |bilkoviny na 2 obvyklé davky, energie
3000kcal (doplnit Gustinem, MCT oleji), L-karnitin 2g vecer

* Den vykonu: laénit od pulnoci +ihned start infuze
10%G+NaCIl+KCIl 100ml/hod a 20% Intralipid 20ml/hod po
celou dobu laénéni, po obnoveé p.o. odpoledne L-karnitin

29

* Den po: start p.o. bilkoviny "2 obvyklé davky, MCT oleje +
IMTV3 v 'z davce, L-karnitin 2x2g, |infuzi G na 80ml/hod a
Intralipid na 10 ml/hod, pokud budou ketony neg. snhizovat
0 20-25mli/hod po 8 hod a Intralipid EX

* Monitorace: ketolatky v mocCi 4xdenné, glykémie 4x dennée,
ABR 2x denné



O KARIM

1.LF UK AVFN V PRAZE

E.F. (151 cm, 68/74 kg) - cisarsky rez

13.11.2013

RA - SAB G 27, Marcain spinal heavy
Sedace Apaurin 2x5 mg

Matka pritomna, psychicka podpora
Infuze Intralipidu

a glukozy dle rozpisu

Vykon bez komplikaci

4 3000g, 49 cm, Apgar 9,9,10
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E.F. - pooperacni obdobi

* Ad perinatologicky JIP na rizikovém oddéleni s matkou
« Zastava laktace
* Analgezie s vylou€enim NSA (piritramid, PCT,nalbuphin)
* Infuze dle metabolického specialisty
* 15.11. bpn
* 16.11. 2:45 GM epiparoxysmus, ketolatky negativni
10 mg Apaurin, do 2-3 min odeznéni
* 17.11. bpn + DIMISE
« Dalsi péée ad UDMP



Novorozenec

* Donoseny, eutroficky .

* Dobra poporodni adaptace w

* Bez znamek teratogenicity
chronické terapie matky

* Nositel recesivniho genu y

* Ad péstounska péce a adopce
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Klinika anesteziologie, resuscitace
a intenzivni mediciny 1. |ékafska fakulta UK
a VSeobecna fakultni nemocnice v Praze

U Nemocnice 2; 128 08 Praha 2
T: +420 224 967 126

F: +420 224 967 125

E: karim@vfn.cz
www.karim-vfn.cz



