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MyoNeuroGastolntestinal Disorder and Encephalopathy
Finns en hel méngd andra namn som anvénds séllan

Borja med att ldsa dokumentet "Mitokondriesjukdomar dversikt och allmanna rad”.

Detta dokument &r diagnosspecifik information for att anvanda i handlaggningen av anestesi/graviditet/forlossning av
patienter som har MNGIE. Informationen ar baserad pa genetisk patofysiologisk kunskap samt klinisk erfarenhet nar sadan
finns dokumenterad. Nagra kontrollerade studier finns inte. Alla situationer kan inte forutses. Det gar inte att garantera ett
komplikationsfritt utfall. De slutliga beddmningarna och besluten maste fattas av ansvarig lékare ofta i samrad med andra
specialiteter och patienten och med hansyn tagen till den kliniska situationen.

Rad att anvénda i mycket akuta sammanhang, nér det ar fara i dréjsmal, finns pa .
sidan 2 = Akutsida i dokumentet MITOKONDRIESJUKDOMAR OVERSIKT OCH ALLMANNA RAD

Hoppas dessa rad kan vara till hjalp
Gunilla Islander (Anestesi o Intensivvard)  Overlikare emerita, docent, Skanes Universitetssjukhuset, Lund
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Symptom

e Progressiv sjukdom

o Kakexi

e Progredierande gastrointestinala symptom orsakade av nedsatt gastrointestinal
motilitet, som kan leda till pseudoobstruktion och behov av TPN

e Laktacidos.

e Leukoencephalopathy, extern oftalmoplegi

e Firre dn 5% passerar 50 arsdagen.
Referens Hirhano, Medline plus,

Arftlighet och patofysiologi

Prevalens Okand skattas till 1-9/1 000 000
Gen Mutation i TYMP genen. Autosomal recessiv neddrvning
Patofysiologi Mutationen orsakar ett enzymbortfall som leder till ackumulering av

molekyler som dr sjukdomsorsakande.
Referens Hirhano, ORPHA,

Behandling/Likemedel
Behandlingen koncentreras pd de gastrointestinala problemen och néringstillforsel.

Det finns flera rapporterade fall av behandling med levertransplantation i litteraturen.
Ytterligare behandlingar av mer experimentell eller kortvarig natur &r Erythrocyte encapsulated
thymidine phosphorylase (EE-TP), perionealdialys, hemodialys, trombocytinfusion. Evidens och
eller 1angtidsresultat saknas.

Referens D'Angelo, Hrano, Madhok. ORPHA

ANESTESI

Vg anviind dokumentet ”Mitokondriesjukdomar éversikt och allmiinna rad” LANK
MNGIE: Tilldgg och kommentarer till de allmdnna rdden finns hir

Sugur beskriver tva anestesier for bukingrepp i spinal respektive spinal epidural med
dexmedetomidin sedering.
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Madhok beskriver anestesi vid levertransplantation (BMI 14,4). Stor vikt lades vid tom magséck.
Noggrann kontroll av blodsocker, kalium. Anestesi en kombination av etomidat, fentanyl,
ketamin rocuron och underhall med isofluran.

Referenser Madhok, Sugur

GRAVIDITET OCH FORLOSSNING

Vg anviind dokumentet ”Mitokondriesjukdomar éversikt och allmiinna rad” LANK
MNGIE: Tilldgg och kommentarer till de allmdnna rdden finns hir

En fallbeskrivning; Kvinna 19 a&r BMI 15, Graviditeten karaktiriserades av en signifikant
forbattring som borjade mycket tidigt under graviditeten. Nefedipin fran v 24 pga prematura
vérkar. Forlost i v36 pga av délig tillvixt. Barnet friskt. Mammas symtomen dterkom 2 dagar
postpartum.

Referens Pappalardo

Dagkirurgi och Sedering
Individuell bedomning. Sannolikt oftast oldmpligt.
Om det gors maste ske med full utrustning och beredskap att hantera t.ex. en regurgitation och
aspiration
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