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

EDMD é&r en mycket ovanlig arftlig sjukdom som drabbar hjéarta och muskulatur. Sjukdomen

kan orsaka stora perioperativa problem.
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AKUTSIDA

EMERY DREIFUSS MUSKEL DYSTROFI (EDMD)

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

Symtom
Hjérta
e Naistan alla utvecklar hjartpaverkan med risk for arytmier och hjértsvikt.
e Risken for hjartstillestdnd/sudden death ar starkt 6kad.
e Mainga har pacemaker eller ICD. Andra symptom dr dilaterad kardiomyopati och
hjartsvikt. Ingen tydlig relation finns mellan graden av hjart- och muskelsymptom
Andning
e En restriktiv respiratorisk paverkan kan forvintas framfor allt vid signifikanta
kontrakturer som péverkar brostkorgen och/eller uttalad muskelsvaghet drabbande
andningsmuskulaturen. Studier saknas.
Muskler och bindvéiv
e Tidig utveckling av kontrakturer, av vilka nack- och ryggkontrakturer ar speciellt
problematiska vid anestesi.

Anestesi

e Propofol/tiopental och opioid
Relaxera med Rokuronium (Esmeron®). Reversera med sugammadex (Bridion®)
Suxametonium (Celokurin ®) dr kontraindicerat
Anvind inte desfluran/isofluran/sevofluran
Okad risk for andningsdepression (muskulir och/eller farmakologiskt orsakad)
Hall patienten normoterm och normovolem

ANTECKNINGAR
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Klinik
EDMD karakteriseras av symtomtriaden;
1. Hjartpaverkan
a. Naéstan alla drabbade utvecklar hjartpaverkan med risk for arytmier och
hjartsvikt. Risken for hjartstillestand &r starkt 6kad och manga har ICD.
2. Muskeldystrofi
a. Muskeldystrofin orsakar en ldngsamt fortskridande muskelsvaghet
3. Kontrakturer.
a. Kontrakturer av klinisk betydelse for anestesiologen ar vanligt

Symptomen har stor klinisk bredd.

Anekdotiskt finns beskrivet en 6kad blodningsbendgenhet, vars bakomliggande orsak &r

oklar.
Referens: Socialstyrelsen

Kardiologiska aspekter

e Hjartpaverkan dr vanlig och allvarlig vid EDMD. Sjukdomsbilden kan se ndgot olika ut
beroende pé vilken mutation som foreligger, men huvuddragen ar gemensamma.
Allvarlighetsgraden av hjértpdverkan har inget samband med Ovriga symtom av
sjukdomen. Aven till synes asymtomatiska kvinnliga anlagsbérare har kad risk for
hjartpaverkan och ska ur kardiologisk synvinkel bedomas pd samma sétt som de med
utvecklad neuromuskuldr sjukdom.

e Arytmier dominerar bilden och pl6tslig dod &r inte ovanligt hos obehandlade patienter.

e Bradyarytmier debuterar ofta fore 20 ars dlder. Man ser bade AV-block II-III och
sinusstopp med langa asystolier. Aven asymtomatiska bradyarytmier utgér indikation
for pacemaker.

e Formaksflimmer/fladder d4r mycket vanligt. D4 man ofta dessutom ser formaksparalys
ndr patienten gar i sinusrytm medfor detta en extremt hog risk for tromboembolism. Sa
fort dven forhallandevis korta episoder med paroxysmalt formaksflimmer noterats bor
antikoagulation initieras oavsett CHA>DS>VASC poing.

e Allvarliga ventrikuldra arytmier framfor allt kammartakykardier forekommer 1
synnerhet vid den autosomalt dominanta formen med mutation som paverkar lamin
A/C. Vid dokumenterade kammartakykardier bor ICD implanteras. Aven niir indikation
for brady-pacing foreligger (oavsett pavisad ventrikuldr arytmi) ska primérimplantation
av ICD overvigas vid denna mutation.

o Systolisk hjartsvikt pa basen av dilaterad kardiomyopati har en klart 6kad forekomst.
Aven hir ir risken storst vid lamin A/C-mutation och primérprofylaktisk ICD behdver
Overvigas tidigt 1 forloppet. For 6vrigt behandlas hjartsvikt pa sedvanligt sidtt men man
madste beakta den okade risken for bradyarytmier av betablockad.

Hjéarttransplantation kan bli aktuell vid EDMD med svar hjartsvikt och begrinsade

extrakardiella symtom
Referens Arbustini, Feingold, Regitz-Zagrosek

Muskulatur och bindvav/kontraktur

e Sjukdomen orsakar en 1dngsamt fortskridande muskelsvaghet och muskelfortvining
som debuterar innan 15 ars dlder.
e Tidig utveckling av kontrakturer, av vilka nack- och ryggkontrakturer &r speciellt

problematiska vid anestesi.
Referens: Bonni, Socialstyrelsen
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Genetik

EDMD orsakas i mutationer i ndgon av flera olika gener som alla kodar for proteiner 1
skelettmuskulaturens respektive hjértats cellkdrnor.

Arftlighetsmonstret kan vara autosomalt dominant, autosomalt recessivt eller X-bundet
Referens Socialstyrelsen

Patofysiologi

Péverkan av proteiner som finns i membranet som omger cellkdrnorna i skelett- och hjart-

muskelcellerna.
Referens Socialstyrelsen

Farmakologiska farligheter

Hjartfrekvenssankande lakemedel inklusive betablockerare

Intravends tillforsel skall anvindas med storsta forsiktighet till de patienter som inte redan ar
utrustade med pacemaker eller ICD.

Potenta inhalationsanestika (desfluran/isofluran/sevofluran)

Sannolikt 6kad risk for att utlosa rabdomyolys. Anvénd endast pa mycket stark indikation.
T.ex. vid akut svér luftvig, hos patient, dér alternativa metoder saknas.

Suxametonium (Celokurin®)
Okar sannolikt risken for rabdomyolys och ev hyperkalemi. Ge inte suxametonium.

MgSO4

Fallbeskrivningar saknas men det finns anledning att misstinka att MgSO4 kan orsaka
accentuerad muskelsvaghet/andningspaverkan. Om MgSO4 anvidnds bor man ha skérpt
observans och beredskap.

MgSO4 kan medfora bradykardi inklusive hoggradiga AV-block. Maste ges med forsiktighet
och hjiartmonitorering vid kénd retledningsstorning.

MgSOs per os ir inte forenat med 6kad risk.
Referens Hans, Hemmings

Periop risker och preop bedomning

Typisk kirurgi/annan orsak till anestesi

Oként men skolios, korrektion av senor, kejsarsnitt, inliggning av pacemaker eller [CD
(Implantable Cardioverter Defibrillator) dr sannolikt vanligast.

Anestesirisker

Sparsamt med kunskap att himta fran litteraturen. I de f4 fallbeskrivningar som finns har bade
regional och generell anestesi anvénts. Det verkar finnas okad risk for svérigheter med
intubationer och centrala blockader pga. kontrakturer.

Andra perioperativa risker dr: arytmier, dverledningsrubbningar, hjdrtsvikt, diatermiutlst
dysfunktion av eller skada pa ICD eller pacemaker och forlangd neuromuskulir blockad. Med
hinsyn tagen till den kliniska bilden bér en multidiciplindr preoperativ bedomning och

planering av det perioperativa forloppet goras.
Referens Aldwinckle, Jensen
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Kardiologisk preoperativ bedomning

Preoperativ kardiologkonsult skall alltid goras.

I forsta hand bor man rikta sig till den kardiolog/enhet som skoter den regelbundna
hjartscreeningen av patienten. Tyvirr screenas dock inte alla patienter i landet regelbundet.
Foljande bor alltid kontrolleras:

e Vilo-EKG

e NTproBNP (alt BNP)

e Ekokardiografi bor vara hogst 2 &r gammalt om patienten inte uppvisar nagra symtom
pa hjértsvikt och har normalt NTproBNP. Vid lamin A/C mutation bor ekokardiografi
vara hogst 1 &r gammalt.

e 24-timmars bandspelar-EKG bor vara hogst 6 manader gammalt (om patienten inte
redan &r utrustad med device i form av pacemaker eller ICD). Om gréinsindikation for
deviceimplantation foreligger bor denna ombesorjas fore elektiv kirurgi.

e Hos patienter med device bor den kontrolleras fore operation och dess diagnostik ldsas

av, framfor allt avseende forekomst av ventrikuléra arytmier.
Referens Wang

Andning

e Spirometri pa alla, helst bdde 1 sittande och 1 liggande.

e Lungkonsult pd vid indikation.
Finns somnstérningar som indikerar nattlig hypoventilation? Finns tecken pa
reflux/aspiration, sdsom halsbrianna, nattlig hosta eller dysfagi? Vid behov ge
profylax.

Luftvagsbedomning

e Bedom gapforméga, nackrorlighet, utbredning av kontrakturer etc.
e En plan och utrustning for hantering av svarigheter att sékra luftvég skall finnas pa
plats.
o Risken dr 6kad for svar intubation. Hur vanligt det 4&r med svara intubationer

eller CAICO (can't intubate can't oxygenate) dr oként.
Referens Wang

Lab

e Hb, Na, K, Cl, Mg, kreatinin, glukos.

e CK och myoglobin/s (> 80% har forhojt CK). Bra att ha preoperativa véirden for att
kunna bedoma eventuell misstanke om rabdomyolys postoperativt.

e Vid behov blodgas.

e Ovrigt prover pa mycket generds indikation och med hénsyn taget till symtombild

Peroperativ handlaggning

Premedicinering/preoperativa férberedelse

Om patienten behdver premedicinering si bor hdnsyn tas till andningsfunktion. Det dr inte ként
hur stor risken dr for andningsdepression orsakad av opioider och nedsatt muskelfunktion.
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Monitorering under anestesi

Rutindvervakning
Invasiv blodtryckmitning rekommenderas mdjligen med undantag av mycket snabba
ingrepp hos patienter i gott skick.
Ovriga invasiva och/eller non-invasiva sitt att monitorera cirkulationen alltefter
tillstdnd och klinikens rutiner.
Defibrillator skall finnas omedelbart tillgdangligt pa salen. Stéllningstagande till
beredskapsniva skall bedomas preoperativt; extern eller intern pacing?
Temperatur monitorering centralt (esofagus, bldsa, rektum eller CVK). Oron eller hud-
temperaturmatning ar inte tillrdckligt tillforlitligt.
o Patienten skall hallas normoterm. Temperaturkontroll och varma vitskor och
viarmeticke typ Bair Hugger.
Hypotermi med efterfoljande shivering 6kar energibehov och andningsarbetet
och ddrmed okat energibehov och risk for postoperativ andningsdepression.
Neuromuskuldr monitorering om relaxantia anvénds.
Ovrig monitorering efter behov.

Kontrollera blodsocker om patienten har liten muskelmassa.
Referens Niven

Peroperativ handlaggning hjarta

Pagéende betablockerar-behandling bor fortsitta
ACE-hdmmare/Angiotensinreceptorblockerare (ARB) pa bade hjértsvikt- och
hypertoniindikation bor inte ges inom 24 timmar fore operation pa grund av okad risk
for peroperativ hypotension. I synnerhet vid hjértsvikt dr det av storsta vikt att
behandlingen aterupptas sé snart patienten dr hemodynamiskt stabil. Vid tveksamheter
bor kardiolog konsulteras dven postoperativt.

Patienter med pacemaker eller ICD handliaggs enligt géngse rutiner.

Hos patienter utan pacemaker eller ICD och med dokumenterade bradyarytmier eller
med tidigare pavisade ventrikuldra arytmier kan man Overviga att applicera externa
klisterelektroder med kopplad defibrillator med mdjlighet for extern
pacemakerbehandling.

Hos patienter med ICD stdnger man av terapierna mot ventrikuldra arytmier peroperativt
(via programmerare eller ringmagnet) och patienten mdiste da ovillkorligen vara
uppkopplad med mojlighet for extern defibrillering.

Da patienter med EDMD har en klar bradykardibeniigenhet mdste man vara forsiktig
med alla hjirtfrekvenssdnkande ldkemedel inklusive betablockerare iv hos de som inte

redan dr utrustade med device.
Referens Wang, Socialstyrelsen

Generell anestesi

Malsattning
Lika viktigt for generell som regional anestesi.

Normovolemi
Normotermi
Temperaturkontroll varma vitskor och varmetécke typ Bair Hugger.
o Hypotermi med efterfoljande shivering dkar energibehov och dirmed
andningsarbetet och risken for postoperativ andningsdepression.
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Induktion
Propofol/Tiopental

Underhall

TIVA opioid,

Lustgas gar bra om inga kontraindikationer t.ex. uttalad hjértsvikt eller pneumothorax
foreligger.

Intubation/Relaxation/Reversering

Intubation

Beroende pa anatomin kan intubation ske konventionellt, med videolaryngoskop eller vaken
fiberintubation. Anviandande av SGA (Supra Glottic Airway) &r beskrivet.

Vid intubation ha beredskap for alternativa intubationsmetoder

Relaxation
e Rokuronium. Anslagstid och durationstid kan vara forldngt.
o En del forfattare rekommenderar intubation utan relaxation. Individuell
beddmning.
e Suxametonium bor inte anvandas.

Reversering
e Reversera med sugammadex (Bridion®).
e Bedom muskelfunktion efter reversering badde med TOF och med en klinisk
beddmning.
o TOF mitning inte &r lika tillforlitligt som hos den friske.
e Att inte reversera muskelrelaxation kan 6ka risken for andningsinsufficiens.
Réd vid reintubation efter reversering med sugammadex.

Tidsintervall for ndr det d&r mgjligt att anvdnda av rokuronium efter anvindandet av
sugammadex (upp till 4mg/kg sugammadex).

Kortaste tidsintervall tills rokuronium kan ges efter

reversering med sugammadex. (max 4mg/kg) Dos rokuronium
S 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 dr indikation for muskelrelaxation innan angivet tidsintervall och dos bor
annat ickesteroidalt relaxantium anvéndas, forslagsvis atrakurium.

Anslagstiden for suxametonium ar forldngd i detta sammanhang och &r inte
lampligt i denna patientgrupp.

Dessa rdd baseras pd information om friska patienter frin EMA (Europeiska
ladkemedelsmyndigheten).

Observera att information hur patienter med neuromuskuléra sjukdomar reagerar

finns inte.
Referens Aldwinckle, EMA

Anestesi underhall

e TIVA Remifentanil (Ultiva®).
e Kortverkande opioider dr mer léttstyrt men vid ldnga ingrepp (t.ex stor
ryggkirurgi) kan andra opioider vara forstahandsval.
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o Lustgas, vars effekt snabbt klingar av, kan vara ett bra komplement.
o Ingen kunskap eller erfarenheter av desfluran/isofluran/sevofluran. Sikrast att inte
anvinda om det inte finns extremt stark indikation. Tankbar risk &r rhabdomyolys och

hyperkalemi.
Referens, Schuster

Specifika perioperativa problem

Skelettmuskulaturen &r en kélla for glukoneogenesen. Vid langvarigt ingrepp pa patienter med
liten muskelmassa finns risk for hypoglykemi. Ha da gérna buffrad glukosldsning gaende.

Kontrollera blodsocker vb.
Referens @Jrngreen

Regional anestesi

Regional anestesi dr ett mycket bra alternativ, men uttalade kontrakturer och skolios kan
forsvara eller omojliggora anvindandet.
Framgéngsrikt anvdindande regional anestesi liksom resistens mot lokalanestetika finns

beskrivet.
Referens Aldwinckle, Kim 2017

Postoperativ vard

Oként hur stora riskerna ér.

Risk for arytmier cirkulationssvikt och/eller andningspdverkan. Patienten bor overvakas och
monitoreras pa IV A/postoperativ avdelning. Goda tidsmarginaler innan patienten skickas hem
eller till vardavdelning. Patientens cirkulation bor s& vara stabil och andningsfunktionen
atergatt till preoperativt status.

Inte 1dmpligt med rutinhandlaggning 1 ’snabbspdr” med tidig hemgang.
Referens Kim 2010

Dagkirurgi

Individuell bedomning. Ingrepp bor ske pa operationsavdelning med dess resurser.

Sedering

Skall ske under anestesiologs ansvar och med dvervakning och kunskap och utrustning att
hantera allvarliga arytmier etc.

Graviditet obstetrik

Allmant

En multidisciplindr bedomning av obstetriker, anestesiolog, kardiolog och neurolog for
handldggande av graviditet och forlossning och eventuell anestesi bor goras sé tidigt som
mojligt 1 graviditeten. Glom inte att barnet kan har drvt anlaget om det dr autosomalt dominant
nedirvd form. Dokumentation skall finnas pa forlossnings-, anestesiavdelning och skriftligt hos
patienten sjalv.

Litteraturen dr mycket begrénsad.
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Risker under graviditet

e (raviditet kan innebéra 6kad risk for kardiologiska besvir framfor allt med tanke pé att
majoriteten av kvinnor med EDMD har lamin A/C- mutation. Med tanke pé dkade
cirkulatoriska krav under graviditet, s& ar det sannolikt 6kad risk att patienten utvecklar
hjartsvikt eller progress av en redan existerande svikt. Lakemedelsbehandling hanteras
pa sedvanligt sétt.

e Vid konstaterad graviditet bor kardiolog konsulteras och ny ekokardiografi och 24-
timmars bandspelar-EKG genomforas om det inte dr gjort det senaste halvaret. Detta
giller 4ven kvinnliga anlagsbarare.

e Antiarytmisk behandling med betablockad bor fullféljas under graviditeten. Eventuell
behandling med atenolol bor bytas ver till metoprolol eller bisoprolol. Ovriga
antiarytmika bor endast anvidndas vid livshotande arytmier. Detta maste diskuteras
med ansvarig kardiolog och snar ablationsbehandling bor i dessa fall 6vervégas

Risker under forlossning
e Prematur forlossning
Lag fodelsevikt
Onormala bjudningar, framfor allt hos rullstolsbundna patienter
Peripartum blédningar

Preeklamspi /HELLP é&r beskrivet i de fa fallrapporter som finns
Referenser Arbustini, Bomme Feingold, , Sato, Regitz-Zagrosek

Smartlindring forlossning
Epidural gir bra men kan vara tekniskt extremt svart.
Lustgas.

MgSO4

MgSO4 kan ge muskelsvaghet med risk for andningssvikt/-stillestand. Risken é&r sérskilt uttalad
for patienter med drftliga muskelsjukdomar. Andningssvikt kan da upptrida &dven vid
terapeutiska koncentrationer av Mg?".

Vid indikation for intravends MgSOs-terapi som eklampsi, preeklampsi, HELLP och prematur
neuroprotektion skall patienten dvervakas kontinuerligt.

Information MgSO4 och hjértat LANK
Referens Hemmings

Anestesi kejsarsnitt
e Regional anestesi dr forstahandsval. Spinal alternativt top up forlossnings-EDA
o Indikationen for ryggbeddvning dr mycket stark, men det kan vara tekniskt
omojligt.
o Okad risk for svéra intubationer och svarigheter med spinaler beroende pa
kontrakturer 1 nacke och rygg.
e Vid extrema “anatomiska” situationer skall man vara medveten om att det kan g4 att
gora sektio 1 infiltrationsanestesi.
o LANK till artikel av Rezai med praktiska anvisningar. Man rekommenderar

xylokain med adrenalin (forsiktighet med adrenalin om pagaende arytmi).
Referenser Bonne, Kim 2010, Rezai, Sato

Intensivvard

Litteratur saknas. Varden fér baseras pa klinisk bild och patofysiologisk kunskap.
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https://medcraveonline.com/OGIJ/OGIJ-09-00326.pdf

Blod

Blodning

ning/Transfusion/Koagulation

Anekdotiskt finns beskrivet en 6kad blodningsbendgenhet, vars bakomliggande orsak ar
oklar. Overviig eventuellt tidig behandling med anti-fibrinolytika

Transfusion
Inga problem rapporterade

Koagulation/Antikoagulation
Manga star pa antikoagulantia pa grund av formaksflimmer. Finns inga uppgifter i litteraturen
om trombosbenédgenhet. Individuell beddmning av ev trombosprofylax.

Diag

nosnummer

ICD-10 SE G71.0W https://www.socialstyrelsen.se
nummer
OMIM # 181350 AD OMIM &r en https://www.ncbi.nim.nih.gov/omim
nummer | # 310300 X bundet genetisk
# 612998 AD databas med
#614302 AD klinisk
#616516 AR information
ORPHA nr | ORPHA:261 odversikt Orphanet &r en | www.https://www.orpha.net
ORPHA:98853 AD databas
ORPHA:98855 AR over séllsynta
ORPHA:98863 X bundet | sjukdomar

AD Autosomalt doinant, AR Autosomalt recessivt
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