Svensk Forening for
Anestesi och Intensivvard

ANDERSEN-TAWIL SYNDROM (ATS)

Andra namn: Andersen syndrome, long QT syndrome 7, LQTS7
Gunilla Islander (Anestesi o Intensivard) ~ Overlakare emerita, docent, Skanes Universitetssjukhus, Lund

Detta ar inte ett vardprogram baserade pa randomiserade prospektiva studier. Sadana finns inte fér dessa ovanliga
sjukdomar. Detta dokument &r rad i beslutsfattandets svara konst baserat pa tillganglig litteratur, patofysiologisk och
genetisk kunskap. Alla situationer kan inte férutses. Det gar inte att garantera ett komplikationsfritt utfall. De slutliga
bedémningarna och besluten maste fattas av ansvarig ldkare ofta i samrad med andra specialiteter och patienten.
Hoppas dessa rad kan vara till hjalp

Andersen-Tawils syndrom karakteriseras av:

1. Periodisk paralys

2. Arytmier

3. Dysmorfiskt utseende

Stor variabilitet i symtombilden. Sjukdomen &r sannolikt underdiagnostiserad.

Prevalens 1 /1 000 000?
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AKUTSIDA
ANDERSEN-TAWILS SYNDROM (ATS)

Detta ar mycket kortfattad information som ar tankt att anvandas néra det ar ont om tid. | 6vrigt se resten av dokumentet

Symtom

Symptomtriad
1. Periodisk paralys. Kalium vanligen lagt, men kan vara hogt.
2. Langt QT syndrom. Allvarliga arytmier
3. Dysmorft utseende ofta med mikrognati

Sjukdomen uppvisar stor bredd i symptom.

Anestesi
Malséttning
e Normotermi
e Normokalemi. Férebygg shivering.
Anestesi
e Induktion: Propofol eller tiopental
e Relaxera: Rokuronium reversera med sugammadex.
o Okad risk for svér intubation kan férekomma.
e Underhall: Propofol, opioid, lustgas.
e Risk for allvarliga arytmier

ANTECKNINGAR
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Klinik

ATS karakteriseras av en triad av symptom:

e Periodisk paralys
Vanligen hypokalemisk paralys, men kan 1 séllsynta fall vara normo- eller
hyperkalemiska. Attacker av muskelsvaghet debuterar ofta i unga ar. Attackerna kan paga
frén en kort stund till veckor.

e Arytmier
Vanligen langt QT-syndrom. Vanligast dr ventrikuléra arrytmier. Tio procent drabbas av
hjartstillestand ndgon gang.

e Dysmorfiskt utseende
Mikrognati dr inte ovanligt.
Kortvixthet, skolios och skelettpdverkan forekommer.
Oftast debut i barndomen.

Stor variabilitet 1 symtombilden. Sjukdomen &r sannolikt underdiagnostiserad.
Referens Genetics home reference, Inagaki, Orphanet, Suetterlin

Genetik

Vanligen mutation 1 genen KCNJ2 som kodar for en kaliumkanal som finns 1 hjérta och skelettmuskel.

Autosomalt dominant nedérvning.
Referens Genetics home reference

Patofysiologi
Dysfunktion i en kaliumkanal.

Farmakologiska farligheter

Lakemedel som kan forlanga QT tiden

e T.ex. amiodaron, sotalol, antidepressiva, antipsykotiska och vissa antibiotika. Mer info pé
https://www.crediblemeds.org/.

MgSO,

e MgSO;4 intravendst kan ge muskelsvaghet med risk for andningssvikt/-stillestand. Risken ar
sarskilt uttalad for patienter med &rftliga muskelsjukdomar. Andningssvikt kan da upptridda
4ven vid terapeutiska koncentrationer av Mg?*.

MgSO4 kan medfora bradykardi inklusive hoggradiga AV-block. Maste ges med forsiktighet
och hjirtmonitorering i synnerhet vid kidnd retledningsstorning.

MgSO4 per os ir inte forenat med risk for muskelsvaghet.
Referens Hans, Hemmings, Egans

Suxametonium (Celokurin®)

e Litteratur saknas. Men arytmier kan sannolikt uppsta pga av kaliumstegring. Rabdomyolys
ar ocksa en tiankbar biverkan.
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https://www.crediblemeds.org/

Perioperativa risker och preoperativ
bedomning

Typisk kirurgi/annan orsak till anestesi
Okint. Sannolikt ICD och ortopediska och kékkirurgiska ingrepp.

Preoperativ bedomning

e Kardiologskonsult pa alla.
e Noggrann anamnes. Utlosande faktorer? Arytmier el. svimning? Attackfrekvens hjérta
respektive muskler?
e Be patienten undvika eventuellt kiinda triggande faktorer t.ex tung fysisk aktivitet
dagen/kvillen innan anestesi.
e Bedom luftvigen; mikrognati och andra kékanomalier dr beskrivna.
Anestesiologen &r expert pa anestesi och intensivvard och inte pa ovanliga sjukdomar.

Lis pé och kom ihag att patienten ofta har god kunskap 1 &mnet — ta till vara pé det.
Referens Inagaki

Anestesirisker

Lite finns skrivet. Allvarliga/livshotande arytmier &r sannolikt storsta risken.

Lab

e Hb ° Mg2+

e NTproBNP (alt BNP) o CI

e CK e Kreatinin

e Myoglobin e EKG

e Na e Generds indikation pd ovrig
e K' provtagning

° Ca2+

Peroperativ handlaggning

Premedicinering/preoperativa forberedelse

Litteratur saknas. Sannolikt klokt med forsiktig dosering och Overvakning om
sederande/andningsdeprimerande medel givits. Om kalium inte 4r nytaget kontrollera
preoperativt.

Monitorering under anestesi

Standardmonitorering

Kontrollera kalium perioperativt.

Blodsockerkontroll (framfor allt om patienten har liten muskelmassa).

Generds indikation for invasiv blodtrycksmétning.

Temperatur. Mét centralt (esofagus, CVK, blasa, rektum). Undantag vid snabba

ingrepp dé temperatursédnkning dr osannolik.

e EKG oOvervakning. Beredskap for defibrillering och pacing. Individuellt
stillningstagande i samrad med kardiolog.

e Neuromuskuldr monitorering vid muskelrelaxation.

e Ovrigt efter behov.

Referens Niven, Science direct.
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Generell anestesi

Malsattning

Normotermi
Normokalemi

Intravendsa vatskor
Glukos med elektrolyter.
RingerAcetat vid hypokalemi.

Induktion
Propofol, tiopental.

Anestesiunderhall
e Propofol opioid.
o Lustgas gér bra forutsatt att det inte foreligger kontraindikation t.ex. hoggradig hjértsvikt eller
pneumothorax.
e Undvik desfluran/isofluran/sevofluran. Det kan foreligga risk for rabdomyolys. Litteratur
saknas.

Intubation/Relaxation/Reversering
Intubation
Okad risk for svar intubation (mikrogntati, kiikanomalier)

Relaxation
e Rokuronium. Mgjligen ér anslagstid och duration forldngd.
e Suxametonium dr kontraindicerat.

Reversering

e Reversera med sugammadex (Bridion®). Anvéind inte neostigmin.

e Neuromuskuldr monitorering av reversering dr sannolikt inte lika tillforlitligt som hos en
frisk patient. Komplettera med en klinisk bedomning.
Réd vid reintubation efter reversering med sugammadex.

Tidsintervall for nédr det &r mojligt att anvénda av rokuronium efter anvédndandet av
sugammadex (upp till 4mg/kg sugammadex).

Kortaste tidsintervall tills rokuronium kan ges efter

reversering med sugammadex. (max 4mg/kg) Dos rokuronium

5 minuter 1,2 mg/kg

4 timmar 0,6 mg/kg

24 timmar om sugammadex (Bridion®) 16 mg/kg har
givits

Anslagstiden for rokuronium kan i denna situation vara forlingd upp till 4 minuter och
durationen kan vara forkortad till 15 minuter.

Om det ar indikation for muskelrelaxation innan angivet tidsintervall bor annat
ickesteroidalt relaxantium anvéndas, forslagsvis atrakurium.

Anslagstiden for suxametonium dr forldngd 1 detta sammanhang och é&r inte ldmpligt i
denna patientgrupp.

Dessa rdd baseras pa information fran EMA (Europeiska ldkemedelsmyndigheten).

Observera att information hur patienter med neuromuskuléra sjukdomar reagerar finns inte.
Referens EMA
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Regional anestesi

Litteratur saknas. Monitorera elektrolyter och temperatur dven vid regionalanestesi.

Postoperativ vard

Patienter med denna typ av ovanlig diagnos lampar sig inte for ”snabbspér”.

Patienten skall vara normoterm, utan muskelsymptom eller arytmier samt stabil innan transport
till avdelning (vissa forfattare foresprakar Gvernattning pa postoperativ avdelning eller IVA).
Avdelningen skall vara vil informerad om diagnosen och vad som skall géras vid symtom.
Sannolikt ingen 6kad kénslighet for den andningsdeprimerande effekten i opioider eller andra
lakemedel.

Dagkirurgi
Individuell bedomning. Anestesi bor goras pa fullt utrustad operationssal med beredskap for
arytmier.

Sedering

Skall ske under anestesiologs 6vervakning och ansvar. Beredskap och utrustning for att
behandla maligna arytmier skall finans tillgédngligt. Individuell bedémning.

Graviditet obstetrik

Allmant

Kunskapen ar begrénsad.

Graviditet och forlossning innebér en fysiologisk stress.

Sannolikt lagre risk for forsdmring av mammans tillstdnd under graviditet jamfort med andra
liknande sjukdomar. Planering av graviditet, forlossing och omhindertagande av barn bor goras
1 god tid och Over specialitetsgrinserna (obstetrik, kardiologi anestesi och neurologi

neonatologi).
Referens Rayan

Risker under graviditet

En fallrapport om 6kad frekvens arytmier.
Referens Subbiah

Risker under forlossning

Kunskap saknas. En fallbeskrivning dér patienten hade “continous cardiac monitoring” Kalium
foljdes liksom CTG. Utdrivningsskedet blev utdraget och sektio gjordes i spinal. I en annan
fallbeskrivning fick patienten allvarliga frekventa arrytmier under forlossning. Sektio gjordes.
Skelettmuskulaturen 4r en kélla for glukoneogenesen. Om patienten har mycket liten

muskelmassa kan det vara klokt att ge buffrad glukosldsning vb.
Referenser Science direct, Subbiah, Inagagi

MgSO4

MgSOs4 kan ge muskelsvaghet med risk for andningssvikt/-stillestdnd. Risken ar sérskilt uttalad
for patienter med édrftliga muskelsjukdomar. Andningssvikt kan d& upptrdda dven vid
terapeutiska koncentrationer av Mg>".

6/8



Vid indikation f6r intravends MgSQOs-terapi som eklampsi, preeklampsi, HELLP och prematur
neuroprotektion skall patienten overvakas kontinuerligt.

Om en patient har symptom pa begynnande eller pdgaende paralys sé dr risken stor att MgSO4
forvarrar paralysen. Effektiv behandling for symptomen saknas.

Information MgSO4 och hjirtat LANK

Referens Hemmings

Forlossning
Diagnosen i sig utgdr ingen indikation for sektio.
e Kontrollera temperaturen. Hall mamma normoterm.
e EKG kontinuerligt. Beredskap for maligna arrytmier. Defibrillator pa plats.
e Kontrollera kalium. Om uttalad muskelfortvining kontrollera blodsocker. Hall kalium
och blodsocker normalt.
Forlossningsanalgesi

e Epidural vid behov. Finns sannolikt viss risk for forsdmrad effekt av lokalanestetika.
Forsiktighet med adrenalintillsats 1 lokalanestetika med tanke pé arrytmibendgenhet.
e Sannolikt ingen 6kad risk for andningsdepression med opioider.
e Ingen kontraindikation mot lustgas.
Anestesi kejsarsnitt

e Regional anestesi dr forstahandsval. Spinal alternativt top up forlossnings-EDA
e Om sektio 1 generell anestesi RSI med rokuronium.

Intensivvard

Litteratur saknas. Omhéndertagandet bor baseras klinik och pa de specifika patofysiologiska
mekanismerna som dr kidnda.

Blodning/Transfusion/Koagulation

Blédning
Litteratur saknas. Tilldmpa gingse rutiner.

Transfusion
Litteratur saknas. Tillimpa gingse rutiner.

Koagulation/Antikoagulation
Litteratur saknas. Tillimpa gingse rutiner.
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Diaghosnummer

ICD-10 G723 https://www.socialstyrelsen.se

SE

nummer

OMIM #170390 OMIM &r en genetisk https://www.ncbi.nm.nih.gov/omim
nummer databas

med klinisk information

nr

ORPHA | ORPHA:37553 | Orphanet &r en databas www.https://www.orpha.net

Over sallsynta sjukdomar
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