Emergency

.. Zespot Ehlersa i Danlosa typu IV

Ten dokument jest ttumaczeniem francuskich zaleceri napisanych przez Dr Michael Frank i Dr Gilles
0 Bagou, zredagowanych i opublikowanych przez Orphanet w 2009 roku.

Niektére wymienione procedury, gtownie wymienione leki, mogg nie byc¢ dostepne w kraju, w ktérym
praktykujesz.

Synonimy:

zespot Ehlersa i Danlosa, typu naczyniowego (EDSv), EDS IV

Definicja:

Choroba genetyczna dziedziczona w sposéb autosomalny dominujacy, wtérna do mutacji genu COL3A1, ktéry
koduje kolagen typu Ill. Jej rezultatem jest ostabienie struktury organdw bogatych w kolagen typu lll; tetnic, zyt,

jelit, ptuc, skéry, watroby i Sledziony.

Dodatkowe informacje:

Przeczytaj abstrakt w Orphanecie:

http://www.orpha.net/consor/www/cgi-bin/OC_Exp.php?Ing=EN&Expert=286

http://www.orpha.net/data/patho/Pro/en/Emergency ZespolEhlersa-DanlosaTypulV-enPro4042.pdf
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Zalecenia dla pracownikéw pogotowia ratunkowego
Wezwanie do pacjenta cierpigcego na zespo6t Ehlersa i Danlosa
typu IV

> zespot Ehlersa i Danlosa, typu naczyniowego (EDSv), EDS IV

» autosomalnie dominujgca choroba genetyczna, ktérej rezultatem jest strukturalna nieprawidtowos$¢ kolagenu

typu lll, skutkujgca kruchoscig okreslonych tkanek: tetnic, zyt, jelit, ptuc, skéry, watroby, sledziony.

» samoistne pekniecie lub rozwarstwienie tetnicy
» odma optucnowa, odma S$rodpiersia: samoistna lub jatrogenna, zwigzana z wentylacja mechaniczng lub

wkiuciem centralnym w zyle gtéwnej przedniej
» pekniecie jelit
tetnigcy wytrzeszcz oczu spowodowany przetokg szyjno-jamistg
» pekniecie macicy w trakcie cigzy, podczas porodu lub w okresie poporodowym

» beta-blokery

» leczenie prewencyjne w trakcie walidacii: celiprolol

— nalezy zwraca¢ szczegdlng uwage na bol w klatce piersiowej lub jamie brzusznej
— nalezy by¢ szczegdlnie ostroznym przy inwazyjnych zabiegach naczyniowych

— brak wiedzy skutkuje opéznieniem w rozpoznaniu powiktan

nalezy unika¢ nadcisnienia w razie uszkodzenia naczyn: Psys< 120 mmHg
nalezy unika¢ wkiué do tetnic i zyly podobojczykowej

zastrzyki domiesniowe sg przeciwwskazane

intubacja dotchawicza nie moze spowodowac zranien

przeciwwskazany jest pomiar temperatury w odbycie

v Vv VvV Vv Vv Vv

jezeli podejrzewa sie, ze powiktaniamajg zwigzk z zespotem Ehlersa i Danlosa, typem naczyniowym, nalezy
skierowa¢ pacjenta do osrodka, w ktérym mozna przeprowadzi¢ angiografie za pomoca rezonansu
magnetycznego lub TK
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Zalecenia dla szpitalnych oddziatéw ratunkowych

- Nalezy spyta¢ pacjenta o aktualnie przyjmowane leki i stosowane srodki ostroznosci

- llekro¢ podejrzewa sie ostre komplikacje zaleca sie, zeby lekarze skontaktowali sie telefonicznie z osrodkiem
referencyjnym lub specjalistycznym, zanim podejma leczenie i rozpoczng zabiegi chirurgiczne. Najlepiej gdy takie
dziatania majg miejsce w specjalistycznym osrodku, w ktérym personel ma doswiadczenie w bardzo trudnej opiece
nad takimi pacjentami.

Stany zagrazajace zyciu:

v

Incydenty tetnicze

v

Incydenty zotgdkowo-jelitowe

» Incydenty potoznicze
» Incydenty oddechowe

» Samoistna przetoka szyjno-jamista

1. Incydenty tetnicze

Mozliwe sg pekniecia lub rozwarstwienia tetnic, najczesciej bez zadnego czynnika wyzwalajacego.
Samoistne pekniecia tetnic sg najczestsza przyczyna smierci pacjentéw z EDSv (78,5%). Przypadki takie,
dotyczace tetnic, rzadko majg miejsce w dziecinstwie, ale u 25% pacjentdow pierwszy incydent przydarzy sie

przed 20 rokiem zycia, a u 80% przed 40 rokiem zycia.

Kazdy nietypowy zespot bélowy jest podejrzany, a szczegdlnie bdl w klatce piersiowej i jamie

brzusznej, i musi by¢ traktowany jako stan zagrazajgcy zyciu.

» Badania diagnostyczne w nagtych wypadkach

B angiografia TK lub MRI: nalezy przeprowadzi¢ badanie zgodnie z pierwotng decyzjg nawet jesli stan
kliniczny sie poprawia lub objawy wydajg sie zmniejsza¢. Podanie kontrastu trzeba przeprowadzi¢ z

zachowaniem niskiego cisnienia.
» Dziatania trapeutyczne w nagtych wypadkach
B Jezeli incydent tetniczy jest podejrzewany lub potwierdzony nalezy rozpocza¢ leczenie zmierzajgce do
zapewnienia: spokoju, srodkow przeciwbdlowych, ucisku zewnetrznego krwiaka i transfuzji krwi.
B Kontrola optymalnego cisnienia krwi (Psys < 120 mmHg) za pomocg lekéw blokujgcych kanaty
wapniowe, ktore nie zwalniajg pracy serca oraz beta-blokeréw (chyba, Ze pacjent jest we wstrzasie)
B Inwazyjne zabiegi naczyniowe mogg by¢ zrodlem powiktan tetniczych: powinny by¢ przeprowadzane

tylko w stanach zagrazajacych zyciu (embolizacja selektywna), najlepiej w specjalistycznym osrodku.

http://www.orpha.net/data/patho/Pro/en/Emergency ZespolEhlersa-DanlosaTypulV-enPro4042.pdf
©0rphanet Poland

3/6



B Ze wzgledu na kruchos$¢ Sciany naczyn operacja to rozwigzanie ostateczne (Smiertelnosé: 19 do 44%).
W tym przypadku nalezy zastosowacC procedure bezposrednig (zacisk na tetnice) zamiast chirurgii

rekonstrukcyjnej.

2. Incydenty zotadkowo-jelitowe

Do najczestszych powiktan zotgdkowo-jelitowych nalezg: samoistne pekniecie okreznicy esowatej (80%), rzadziej
jelita cienkiego i zotgdka. Opisano takze samoistne peknigcia sledziony lub watroby.

» Badania diagnostyczne w nagtych wypadkach

B Tomografia komputerowa jamy brzusznej: w kazdym przypadku ostrego brzucha, ktéry moze byc¢

objawem perforacji zolagdkowo-jelitowej lub peknietego naczynia krwiono$nego.
B Kolonoskopia jest przeciwwskazana ze wzgledu na ryzyko przerwania $ciany przewodu pokarmowego.
» Dziatania trapeutyczne w nagtych wypadkach

B W przypadku zapalenia otrzewnej wywotanego perforacja, leczeniem z wyboru jest operacja chirurgiczna:

— podczas znieczulania nalezy mie¢ na uwadze kruchos¢ tkanek

— operacja Hartmanna pozwala na ograniczenie powiktan pooperacyjnych (rozluznienie szwow,
przecieki w obrebie anastomoz, przetoki, incydenty tetnicze)

3. Incydenty potoznicze

Ciaza jest stanem ryzyka: wysoka $miertelnos¢ matek, szacowana na 11,5%, zwigzana z peknieciem macicy
lub tetnicy podczas porodu i w okresie okotoporodowym.

» Dziatania trapeutyczne w nagtych wypadkach
B Bardziej wskazane jest cesarskie ciecie od porodu naturalnego. Po porodzie wymagana jest diuzsza
obserwacja szpitalna.
B Znieczulenie zewnatrzoponowe jest przeciwwskazane.
B W przypadku porodu naturalnego nalezy podja¢ kroki by wzmocni¢ krocze.

B Uzycie kleszczy nie jest dozwolone.

4. Incydenty oddechowe

Moze wystgpi¢ samoistna odma optucnowa i srodpiersiowa, ale takie przypadki sg tez spowodowane
dodatnim cisnieniem wentylacji mechanicznej lub umieszczeniem wkiucia centralnego w zyle podobojczykowe;.

» Badania diagnostyczne w nagtych wypadkach

B Bol w klatce piersiowej, nawet atypowy, powinien sugerowac¢ rozpoznanie i wykonanie dodatkowych

badanh radiologicznych.
» Dziatania trapeutyczne w nagtych wypadkach

B Niepetna odma optucnowa: obserwacja

B Catkowita odma optucnej: ostrozny drenaz optucnej. Nalezy przeciwdziata¢ nagtym zmianom ci$nienia

podczas drenazu.

®  Srodki przeciwbolowe
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5. Samoistna przetoka szyjno-jamista
Dos¢ czeste powiktanie, w wiekszosci przypadkéw spontaniczne. Wymaga szybkiego leczenia,

poniewaz potencjalnie zagraza zyciu i moze uszkodzi¢ wzrok.

» Badania diagnostyczne w nagtych wypadkach

B Mozliwe objawy: tetnigcy wytrzeszcz oczu, drzenie, kiére jest odczuwalne przez pacjenta, rozszerzenie

zyt nadtwardéwkowych, obrzek spojéwek
» Dziatania trapeutyczne w nagtych wypadkach

B Takie przypadki powinny by¢ leczone w wyspecjalizowanym osrodku, majac na uwadze

zachorowalnos¢ i Smiertelnosé zwiazang z procedura embolizaciji.

» Nalezy bra¢ pod uwage przyjmowane przez pacjenta leki, do ktérych coraz czesciej nalezg stosowane
dtugoterminowo beta-blokery.

» Nalezy unika¢ intubacji ustno-tchawiczej ze wzgledu na ryzyko zranienia btony sluzowej i kiedy tylko jest
to mozliwe nalezy uzywaé¢ maski twarzowej lub maski krtaniowej. Jezeli niezbedna jest intubacja powinien jg
wykonac¢ ostroznie pracownik z duzym doswiadczeniem.

» Z uwagi na ryzyko odmy optucnowej nalezy unika¢ dodatniego cisnienia wentylacji kiedy tylko jest to
mozliwe.

» Nalezy przeciwdziataé¢ i leczy¢ epizody nadcisnienia w trakcie indukcji, intubacji i powrotu do zdrowia.

» W zasadzie wklucie centralne do zyly podobojczykowej jest przeciwwskazane. Mozna zatozy¢é wkiucie
centralne w stanach zagrozenia zycia do zyty udowej lub zyly szyjnej wewnetrznej, ale pod kontrolg USG.
Jedng z rozsadnych alternatyw jest zatozenie wkiucia centralnego do zyty obwodowej reki lub zyty szyjnej
zewnetrznej.

» Znieczulenie zewnatrzoponowe nie jest zalecane.

» Uzycie beta-blokerow podczas operacji powinno zosta¢ przedyskutowane w kontekscie planowanych
procedur chirurgicznych.

» U pacjentéw z zespotem Ehlersa i Danlosa typu IV nalezy podja¢ wszelkie wysitki by jak najszybciej postawi¢
rozpoznanie potencjalnie zagrazajgcych zyciu schorzen, szczegdlnie gdy nie ma zatwierdzonego leczenia
profilaktycznego.

» Wazne jest by ograniczy¢ ryzyko jatrogenne poprzez unikanie wkiu¢ do tetnic i podawania kontrastu pod
wysokim cisnieniem (tomografia komputerowa).

» Jesli uszkodzenie tetnicy zostato potwierdzone wazne jest by utrzymac cisnienie tetnicze pod kontrolg (Psys <
120 mmHg).

» Nalezy przedyskutowaé¢ przedterminowe cesarskie ciecie.

» Badanie poziomu stezenia gazéw we krwi i pobieranie prébek krwi tetniczej jest przeciwwskazane.
» Iniekcje domiesniowe s3a przeciwwskazane.
» Pomiar temperatury w odbycie i lewatywy nie sa dozwolone.
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» Nalezy zapobiegaé¢ zaparciom (tagodne $rodki przeczyszczajace typu polietylenoglikol).

» Na podstawie aktualnej wiedzy nie ma danych dotyczacych pobierania organéw do przeszczepédw. Majac na
uwadze krucho$c¢ tkanek spowodowanych nieprawidtowoscig kolagenu typu Il oraz mozliwos¢ peknigcia tetnic i
organéw pobieranie organéw do transplantaciji jest przeciwwskazane.

» Perdu J, Boutouyrie P, Lahlou-Laforet K, Khau Van Kien P, Denarie N, Mousseaux E et al. [Vascular
Ehlers-Danlos syndrome]. Presse Med 2006;35:1864-1875.

» Germain DP. Ehlers-Danlos syndrome type IV. Orphanet J Rare Dis 2007;2:32 -Beighton P, of Paepe
A, Steinmann B, Tsipouras P, Wenstrup RJ. Ehlers-Danlos syndromes: revised nosology,
Villefranche,1997. Ehlers-Danlos National Foundation (USA) and Ehlers-Danlos Support Group
(UK).Am J Med Genet 1998;77:31-37.

» Pepin M, Schwarze U, Superti-Furga A, Byers PH. Clinical and genetic features of Ehlers-Danlos
syndrome type 1V, the vascular type. N Engl J Med 2000;342:673-680.

Te zalecenia zostaty przygotowane we wspdfpracy z Dr Michael Frank, Reference Centre for Rare Vascular
Diseases, Georges Pompidou European Hospital, Paris oraz Dr Gilles Bagou SAMU-69 Lyon, i zostaty
zatwierdzone przez Reading Committee zfozony z: Prof. Jeunemaitre (Genetics, Reference Centre for Rare
Vascular Diseases), Prof.Fiessinger (Vascular Medicine/Hypertension), Prof. Emmerich (Vascular Medicine
[Hypertension), Dr Messas (Reference Centre for Rare Vascular Diseases) -GPEH, Paris, i Dr Boucand,
reprezentujgcego Association Francaise des Syndromes d’Ehlers-Danlos [French Ehlers-Danlos Syndrome
Association] (AFSED).
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