Emergency

:: Dystrofia miotoniczna typu 1

Ten dokument jest ttumaczeniem francuskich zalecen napisanych przez Profesora Bruno Eymard ,
Dr David Orlikowski, Dr Karim Wabi oraz zespotu Prof. Denis Duboc zredagowanych i
“  opublikowanych przez Orphanet w 2009 roku.

Niektdre wymienione procedury, gtdwnie stosowane leki, mogq nie byc dostepne w kraju,
w ktdrym praktykujesz.

Synonimy:
Dystrofia miotoniczna typu 1, MD1, choroba Steinerta
Definicja:

Dystrofia miotoniczna typu 1 jest najczestszg formg dystrofii miesni wieku dorostego (dotyka miedzy
1/8000 a 1/20 000 ludzi w Europie), a dziedziczona jest w sposdb autosomalny dominujacy.
Charakteryzuje sie ostabieniem i zanikiem miesni rozpoczynajacym sie od miesni dystalnych, osiowych,
miesni twarzy, gardfa oraz miesni oddechowych, powoduje miotonie dfoni, dotyka wielu narzgddéw, inne
objawy to zaéma, blokada przewodzenia i arytmia serca, cukrzyca oraz sennosc.

Nalezy pamietac o czterech waznych cechach charakterystycznych: 1) objawy niekoniecznie muszg sie
pojawia¢ wedtug ustalonego wzoru (problemy z sercem mogg sie pojawié jako objaw izolowany, bez
ostabienia miesni); 2) kontrast pomiedzy zaawansowaniem choroby serca lub uktadu oddechowego i
niewielka manifestacja innych objawéw; 3) duza liczba zaangazowanych mechanizmoéw: schorzenia
serca — zaburzenia przewodzenia i/lub rytmu oraz rzadziej zaburzenia czynnosci komor; dolegliwosci ze
strony uktadu oddechowego — ostabienie miesni oddechowych, aspiracje, centralne niedotlenienie,
zator ptucny; tendencja pacjentéw do popadania w apatie - problem niedoszacowany.

Czesto stezenie gazéw we krwi jest nieprawidtowe (hipoksemia, hiperkapnia), jednakze niekoniecznie
musi zachodzié korelacja miedzy tymi dwoma parametrami.

Nasilenie choroby zalezy od powiktan: 1) kardiologicznych: ryzyko nagtej Smierci, okoto 20 do 30%
Smierci; zaburzenia rytmu i/lub przewodzenia; ryzyko zatoréw spowodowanych migotaniem
przedsionkéw; 2) oddechowych: przyczyniajg sie do duzej liczby zgondw (choroby ptuc, hipowentylacja
pecherzykowa), pogorszenie stanu przez zachtysniecia i niewydolno$¢ miesni oddechowych. Dtugos¢
zycia bedzie skrocona srednio o 10 lat. Wystepujg tez formy dzieciece — noworodkowa (wrodzona),
ktdra jest bardzo ciezka — ze sztywnoscig stawdw, ciezkg hipotonia, niewydolnoscig oddechowg, wysoka
Smiertelnoscig lub dziecieca manifestujgca sie opdznieniem rozwoju ruchowego, trudnosciami w
uczeniu prowadzgcymi do problemoéw w szkole i obnizeniem ilorazu inteligencji réznego stopnia.

Dodatkowe informacje:
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Przeczytaj abstrakt w Orphanecie

http://www.orpha.net/consor/www/cgi-bin/OC_Exp.php?Ing=EN&Expert=273
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Zalecenia dla pracownikdw pogotowia ratunkowego

Wezwanie do pacjenta cierpigcego na dystrofie miotoniczng typu 1

Dystrofia miotoniczna typu 1, MD1, choroba Steinerta

v Vv VvV Vv Vv

Dominujaca genetyczna miopatia powodujaca ostabienie i zanik miesni, dotykajgca wielu uktadéw

niewydolnos¢ oddechowa spowodowana chorobg ptuc, zachty$nieciem, zatorem ptucnym lub
centralng hipowentylacjg

niewydolnos$¢ oddechowa spowodowana zwyktg lub pooperacyjng infekcja
zaburzenia przewodzenia lub rytmu serca, naprzemiennie bradykardia i tachykardia
zator tetniczy komplikujgcy migotanie przedsionkow

nagta $mier¢, najczesciej podczas wysitku fizycznego

krwotok z uszu, nosa, gardta komplikujgcy tracheostomie

» fizjoterapia oddechowa

>
4

— nalezy uwazac na niedoszacowanie przez pacjenta ciezkosci objawdw lub choroby
— nalezy uwazaé na wszelkie objawy uczucia stabosci, omdlenia, palpitacje

— forma sercowa moze rozwing¢ sie jako izolowana (bez zaburzen miesniowych)

— formy dzieciece

— nagta Smier¢

nalezy poprosi¢ pacjenta o wszystkie informacje dotyczgce aktualnego leczenia i wymagane srodki
ostroznosci

rutynowe EKG i kontynuacja monitorowania

nalezy uwaza¢ na ryzyko niewydolnosci oddechowej przy zastosowaniu pochodnych morfiny i
srodkéw uspokajajgcych

przeciwwskazania: pochodne kurary, leki antyarytmiczne klasy |, amiodaron, beta-blokery, leki
antycholinergiczne, leki sekretolityczne (w przypadku obturacji oskrzeli)

preferowana jest nieinwazyjna wentylacja i unikanie intubacji

nalezy uwazac na wysokie stezenie tlenu u pacjentow wentylowanych lub niewentylowanych
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» u pacjentow po tracheotomii: wymiana rurki lub dopasowanie rurki z balonikiem
» nie nalezy ktas¢ na ptasko pacjenta z ortopnoe (ryzyko zatrzymania oddechu)

» przekazanie na Oddziat Intensywnej Opieki Kardiologicznej w celu wszczepienia rozrusznika serca
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Zalecenia dla szpitalnych oddziatéw ratunkowych

Nalezy poprosi¢ pacjenta o wszystkie informacje dotyczace aktualnego leczenia i wymagane srodki ostroznosci
» Ostra niewydolnos¢ oddechowa:
®m  przypadki zwyktej infekcji (podczas przeziebienia lub zapalenia nosa i gardta)
B operacje chirurgiczne (okres pooperacyjny lub podczas znieczulenia)
» Zaburzenia przewodzenia lub rytmu serca
» Problemy zotgdkowo-jelitowe
®  bot +/- wymioty spowodowane kamicg z6tciowq

B rzekoma niedroznos¢ jelit

A. Niewydolnos¢ oddechowa

Najwiekszym problemem jest hipowentylacja pecherzykowa, czasami zaostrzenie choroby
przewlektej lub uwolnionej przez czynnik taki jak na przyktad obturacja oskrzeli spowodowana
ostabieniem miesni odpowiedzialnych za odkastywanie. Stan taki moze wymagaé inwazyjnej
wentylacji z ryzykiem wystgpienia trudnosci lub braku mozliwosci odtgczenia, a w zwigzku z tym
tracheotomii. Moze to stwarzac ryzyko spotecznego niedostosowania (samotnosé i czesta niemoznos¢
socjalizacji).

» Badania diagnostyczne w nagtych wypadkach:
B Nalezy ocenié ciezko$¢ objawdw: kryteria oceny powinny opierac sie na tolerancji oddechowej
®  Kryteria oceny ciezkosci objawéw:
— dusznos¢
— ortopnoe
— recesja
— oddech paradoksalny
— obturacja oskrzeli
— niedotlenienie lub potrzeba terapii tlenem
— pacjent juz wentylowany: wydtuzyé czas wentylacji

— pacjent po tracheotomii: dotchawicza aspiracja staje sie niemozliwa jezeli dochodzi do
obfitego krwawienia

B Badania

— gazy krwi tetniczej (czasem kapilarnej, u pacjentdw u ktérych trudno pobrac prébke) by

wykry¢:
e hipowentylacje pecherzykowg (z lub bez kwasicy oddechowej): PaCO2 > 45 mmHg
e hipoksemie

— zdjecie rentgenowskie klatki piersiowe;j

e szukanie przyczyn: sréodmigzszowych (choroby ptuc, zapadanie sie pecherzykow
ptucnych, obrzek ptuc) lub optucnowych (odma optucnowa, ptyn w jamie optucnej)
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» Leczenie w nagtych wypadkach:

Lecznie jest objawowe.

Terapia tlenem w przypadku obnizenia saturacji (hipoksemii). Nalezy zwraca¢ szczegdlng uwage
na wysoki przeptyw tlenu u pacjentéw, czy sg czy nie sg wentylowani.

Jezeli obecne s3 objawy niewydolnosci oddechowej lub sugerujg to wyniki gazometrii nalezy
zastosowac wentylacje mechaniczng, najlepiej NIV (nieinwazyjng wentylacje mechaniczng)
Usuniecie obturacji oskrzeli, manualne lub przy zastosowaniu technik mechanicznych (kaszel
wspomagany)

Sciste wskazania do intubacji dotchawiczej i wentylacji inwazyjnej:

— zaburzenia Swiadomosci

— stan wstrzasu

— zatrzymanie oddechu

— zatrzymanie pracy serca

Pacjenci poddani tracheotomii: wymiana rurki w razie zatkania lub zastosowanie rurki z balonem
w razie hipowentylacji pechrzykowej

W przypadku krwawienia z tchawicy nalezy przeprowadzi¢ szybkg ocene uszu, nosa i gardta
oraz zaburzen oddechowych

B. Zaburzenia przewodzenia lub rytmu serca

Zadarzaja sie czesciej niz dysfunkcja komér (w kontekscie kardiomiopatii rozstrzeniowej): nie ma
korelacji pomiedzy problemami z sercem i ostabieniem koriczyn co oznacza, ze problemy z sercem
mogg ujawnié chorobe.

Zaburzenia przewodzenia (przedsionkowo-komorowe +/- wewngtrzkomorowe) sg najczesciej
proporcjonalne do czasu trwania choroby

Zaburzenia rytmu (migotanie przedsionkdw, zaburzenia rytmu komodr) mogg rozwingé sie w
wieku mtodzieiczym, zaostrzajg sie po wysitku fizycznym.

Ryzyko nagtej Smierci jest wieksze gdy dochodzi do potaczenia rytmu przedsionkowo-
komorowego (PR>200 ms) i komorowych (QRS>100ms) zaburzen przewodzenia.

Opisano przypadki nagtej $mierci u pacjentdow ze wszczepionym rozrusznikiem serca, aby

przeciwdziatat zaburzeniom rytmu; jednym z wyjasnien takiego stanu moze byé wystgpienie
zaburzen komorowych lub zator ptucny, ale czasami przyczyna pozostaje niewyjasniona.

» Badania diagnostyczne w nagtych wypadkach:

Nalezy oceni¢ ciezkos¢ objawow: kryteria oceny powinny opiera¢ sie na tolerangji
hemodynamicznej
Kryteria oceny ciezkosSci objawdéw:
— omdlenie, uczucie stabosci, palpitacje
— bradykardia<40, tachykardia>120, arytmia
— czynniki wskazujace na stabg tolerancje hemodynamiczna
e niedoci$nienie (nie jest tatwo rozpoznaé gdy wczesniejsze wyniki pomiaréw cisnienia sg
czesto niskie)
® zmniejszenie pojemnosci minutowej: splatanie
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® Badania
— w badaniu EKG czesto wystepuja:

e wysokiego stopnia napadowe zaburzenia przewodzenia rytmu (pauzy, blok
przedsionkowo-komorowy (AVB): AVB Il lub AVB IIl — catkowity AVB)

e |ub napadowe zaburzenia rytmu, gtdéwnie u pacjentdw z omdleniami i zaburzeniami
przewodzenia np. AVB | lub blok wigzki peczka w historii choroby

» Leczenie w nagtych wypadkach:
B Leczenie objawowe
B Istnieje wysokie ryzyko wystgpienia naprzemiennych epizoddéw bradykardii i tachykardii:

— nalezy zachowal szczegdlng ostroznos¢ podczas podawania lekéw antyarytmicznych
(amiodaron, beta-blokery) w przypadku tachykardii, ktéra moze by¢ powigzana z
wystgpieniem ciezkiej bradykardii

— leki antyarytmiczne klasy | s formalnie przeciwwskazane, szczegdlnie podawanie dozylne

> Gdzie?:

B Oddziat Resuscytacji lub Intensywnej Opieki Medycznej z doswiadczeniem w leczeniu
niewydolnosci oddechowe;j.

B Oddziat Intensywnej Opieki Kardiologicznej w przypadku niewydolnosci krgzenia ( u pacjentéw
niewentylowanych) z mozliwoséig szybkiego wszczepienia rozrusznika serca w przypadku
zaburzen przewodzenia wysokiego stopnia

» Kiedy?: W nagtych przypadkach
> Jak?:
® W petni wyposazona karetka pogotowia ( dostep zylny, ryzykowna intubacja).

B Ostrozne postepowanie z pacjentem: nie nalezy ktas¢ pacjenta z ortopnoe ( ryzyko zatrzymania
oddychania).

» W przypadku obturacji oskrzeli leki o dziataniu sekretolitycznym s scisle przeciwwskazane

» Nalezy unika¢ lekéw uspokajajacych ze wzgledu na ryzyko depresyjnego wptywu na uktad
oddechowy

» Pochodne morfiny nalezy stosowac ostroznie ze wzgledu na ryzyko depresyjnego wptywu na uktad
oddechowy i ryzyko niedroznosci jelit

» Leki antyarytmiczne klasy | sg formalnie przeciwwskazane
» Leki, ktére powodujg bradykardie (amiodaron, beta-blokery) nalezy stosowac z duzg ostroznoscia

» Ryzyko zatrzymania moczu przy lekach antycholinergicznych.
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Nalezy przeprowadzi¢ przedoperacyjng ocene funkcji serca by wykluczy¢ obecnos¢ zaburzen
przewodzenia, ktére mogg spowodowac dekompensacje podczas podawania lekéw antyalergicznych.
Wystepowanie napadowych zaburzen rytmu podczas lub po operacji wcale nie jest rzadkie.

Indukcja: nalezyta kontrola drég oddechowych (czeste trudnosci anatomiczne), nalezy unikaé ryzyka
aspiracji (opdznione opréznianie zotadka) i komplikacji sercowo-naczyniowych.
® Pochodne kurary (sukcynylocholina) sg przeciwwskazane: ryzyko hiperkalemii

B Technikg z wyboru jest intubacja, przy uzyciu endoskopu, podczas sedacji propofolem (przy
pomocy endoskopu w przypadku dysmorfii twarzy)
Utrzymanie znieczulenia
B Pochodne halogenowe sg przeciwwskazane (ztosliwa hipertermia)

B Produktami z wyboru sg dozylne leki nasenne typu propofol w potgczeniu z krétko dziatajgcymi
pochodnymi morfiny takimi jak remifentanyli, jesli niezbedne, w potfaczeniu z regionalnymi
technikami znieczulajgcymi, aby zminimalizowadé ryzyko pooperacyjnej depresji oddechowe;j.

B Monitorowanie uktadu oddechowego i sercowo-naczyniowego musi by¢ dostosowane do
rodzaju zbiegu chirurgicznego i rozlegtosci problemdw z sercem pacjenta.

B Monitorowanie temperatury, aby zapobiec hipotermii i wykry¢ hipertermie ztosliwa.

Nalezy uwaza¢ na niewydolno$¢ oddechowgq (czesto hipoksemia): rozwazyé korzysci nieinwazyjnej
wentylacji mechanicznej potgczonej w razie potrzeby z podawaniem tlenu (ryzyko nasilenia
hiperkapnii, ktéra jest paradoksalnie dobrze tolerowana)

Woczesna fizjoterapia oddechowa i ruchowa

Nalezy unika¢ srodkéw uspokajajacych i nasennych (czeste problemy ze snem)

Nalezy przeciwdziata¢ powiktaniom zakrzepowo-zatorowym ( czesta zakrzepica)

Pacjenci pasywni i stosunkowo niewymagajacy, u ktérych trudniej wykry¢ objawy

Nalezy rozwazy¢ aspekty spoteczne

Nalezy pozwoli¢ pacjentowi na towarzystwo rodziny, nawet na pogotowiu. Ludzie najblizsi pacjentowi
sg najlepiej zaznajomieni z chorobg i ryzykiem jakie niesie i mogg odgrywac kluczowa role w
koordynowaniu opieki nad pacjentem.

Nalezy sprawdzi¢ czy pacjent dobrze zrozumiat instrukcje dotyczace dalszej terapii (zaburzenia
poznawcze i/lub depresja)

Nalezy mie¢ na uwadze trudnosci w poruszaniu i zmianie pozycji (pacjenci wymagajg czestych zmian
pozycji)

Nalezy bra¢ pod uwage bél (dopasowany materac)

Czesto wystepujg problemy z potykaniem. W przypadku aspiracji zatozyé sonde nosowo-zotgdkowa
Nie nalezy zapominac o fizjoterapii ruchowej (pogorszenie ruchu; rzadziej: recesja)

Nalezy dostosowaé otoczenie pacjenta do jego trudnosci w poruszaniu sie: ryzyko upadkdw,
trudnosci w chwytaniu, poruszaniu koriczynami (dzwonek musi leze¢ w zasiegu pacjenta, ktdry moze
potrzebowac aby podaé¢ mu jedzenie i picie)
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» Nalezy dostosowaé otoczenie pacjenta do jego ograniczonego pola widzenia (wczesna zaéma,
szczegdlnie gdy choroba rozpoczeta sie w dziecidstwie): oswietlenie, nalezy unika¢ tylnego
oswietlenia

» Patologia dotyczy serca miesnia sercowego i czasami centralnego uktadu nerwowego; w teorii ta
choroba nie jest powigzana z jakimikolwiek zaburzeniami dotyczgcymi nerek.
» Serce, watroba i rogéwka nie mogg by¢ przekazane do transplantacji.
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