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Detta ar inte ett vardprogram baserat pa randomiserade prospektiva studier. Sadana finns inte for dessa
ovanliga sjukdomar. Detta dokument ar rad i beslutsfattandets svara konst baserat pa tillganglig 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 lakare ofta i samrad
med andra specialiteter och patienten. Hoppas dessa rad kan vara till hjilp

PMC och HyperPP é&r drftliga sjukdomar med attackvis pakommen muskelstelhet och/eller
muskelsvaghet/paralys. Symptomen kan vara myotoni och/eller paralys och dr dverlappande
mellan de tva diagnoserna.
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AKUTSIDA

PARAMYOTONIA CONGENITA (PMC) & HYPERKALEMISK PERODISK PARALYS (HYPER-PP)

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

Symtom
e PMC och HyperPP ér érftliga 6verlappande sjukdomar med attackvis pdkommande
muskelstelhet och/eller muskelsvaghet/paralys som kan drabba andningsmuskulaturen.
e Triggande faktorer: Kyla, muskelarbete, kalium.

Anestesi
Malsittning
e Normokalemi, normotermi. Monitorera kalium.
e Glukosldsning utan kalium men med natriumtillsats.

Induktion
e Propofol/tiopental

Underhéll
e Opioider, propofol, Lustgas om inga andra kontraindikationer forekommer.
Desfluran/isofluran/sevofluran kan anvdndas om patienten inte har rabdomyolys.

Relaxation

e Rokuronium. Reversera med sugammadex (Bridion®).

e Anvind inte suxameton (Celokurin®) kan t.ex utldsa en myotoniattack
Regionalanestesi

¢ Inga kontraindikationer. Ca 30% upplever nedsatt effekt av lokalanestetika.

Forlossning och sektio
¢ Normokalemi. Monitorera kalium Normotermi. Hall mor och barn normoterma.
e Epidural gér bra. Lustgas gar bra.
e Sektio: spinal. Vid generell anestesi RSI intubation med rokuronium.

Anteckningar
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Klinik
Attacker av myotoni respektive muskelsvaghet, mest uttalat i armar ansikte tunga, men som
ocksa kan drabba andningsmuskler och nedre delen av kroppen.
Symptomtriggande faktorer t.ex.

e Kyla dr en stark triggande faktor.
Muskelarbete
Kraftfullt muskelarbete f6ljt av vila (= paramyotoni).

e Kalium
Symptomdebut vanligen i tidig barndom. Symptom kan vara allt frdin mycket allvarliga till
lindriga symptom endast under graviditet. Symptomdebut i samband med graviditet eller
anestesi forekommer. Det forekommer att sjukdomen orsakar inspiratorisk stridor hos
spadbarn som drvt sjukdomen. (SNEL Severe Neonatal Episodic Laryngospasm).

Mexileten har i kontrollerade studier visats ha symtomatisk effekt pA myotona symptom icke-
dystrof myotoni.
Mexiliten dr en "orphan drug” och ett licenspreparat. Andra farmaka som anvéands dr lamotrigin
och karbamazepin. Alla dessa ldkemedel anvéinds for att forebygga/minska forekomsten av
myotoni, inte for att behandla myotoni akut.
Négon bevisad behandling fér uppkommen myotoni finns inte. Dantrolen kan prévas vid
myoton kris.

Referens Socialstyrelsen, Genetics home reference-PMC, Genetics home reference-

HyperPP, Jitpimolmard, Orphanet, Ritter, Stunnenberg, Sutterlin, Yong
Genetik

Orsakas av mutation i SCN4A som &r genen for en Na" kanal.

Autosomalt dominant nedarvt.
Referens Socialstyrelsen

Patofysiologi

Symptomen orsakas av att natriumkanalen inte stings tillrackligt snabbt vid relaxation och
natriumjoner fortsétter darfor att stromma in i muskelcellen. Det gor att muskeln blir irritabel
och stel (myoton) och sedan oretbar och forlamad. Samtidigt strommar kalium ut ur cellen och

kalium 1 blodet stiger.
Referens Suetterlin

Farmakologiska farligheter

Suxametonium (Celokurin®) ar absolut kontraindicerat

e Suxametonium ger kaliumstegring som kan trigga paralys eller arrytmi.
e Suxametonium kan ocksd orsaka masseterspasm.

Kalium intravenost
Forsiktighet. Folj K*.

Observans om patienten star pa likemedel som kan ho6ja kalium
Exempel: ACE himmare, ARB och kaliumsparande diuretika.

Observans om patienten star pa likemedel som kan utlésa myotoni
Adrenalin, betaagonister, propranolol, neostigmin.
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MgSO,

MgSOs4 kan ge muskelsvaghet med risk for andningssvikt/-stillestand. Risken ar sdrskilt
uttalad for patienter med arftliga muskelsjukdomar. Andningssvikt kan da upptrada dven vid
terapeutiska koncentrationer av Mg?*. Fallbeskrivningar for dessa diagnoser saknas.

MgSOs4 per os dr inte forenat med risk.
Referens Dung Hans, Hemmings

Perioperativa risker och preoperativ
bedomning

Typisk kirurgi/annan orsak till anestesi

Oként. Sannolikt samma som normalpopulation

Risker
e Allvarlig paralys utlost under narkos. Rapporter finns om paralys som varat i flera
timmar efter anestesins avslut. Patienten kan vara totalt paralytiskt (HyperPP) och te sig
djupt medvetslos vid anestesiavslut, samtidigt som hjdrnan &r helt vaken.
e Rapporter om myotona reaktioner vid PMC saknas men patofysiologiska
forutsittningar finns.
e Hyperkalemisk arrytmi.

Referens Bandschapp, Miller
Preoperativ bedomning

Noggrann anamnes. Gédrna beddomnng i samrdd med neurolog.

Utlosande faktorer? Attackfrekvens? Vilken typ av attacker?

Anestesiologen dr expert pa anestesi och intensivvard men behdver inte vara det pa ovanliga
sjukdomar. Lis pa och kom ihég att patienten ofta har god kunskap i &mnet — ta till vara pa det.

Lab
Hb CK
Na* Myoglobin
K* EKG
Ca2+ Mg2+
Cr Genero0s indikation pa dvrig provtagning

Perioperativ handlaggning

Malsattning

e Normotermi
e Normokalemi
e Lugnt och tyst pé salen. Hoga ljud och stress kan hos vissa patienter utldsa symptom.
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Premedicinering/preoperativa férberedelse

Undvika kinda triggande faktorer dagen innan anestesi t.ex mat med mycket kalium, alkohol
eller fysiskt arbete.

Kolhydratrik foda och diuretika kan anvandas preoperativt for minska risken for hyperkalemi.
Diskutera med patienten vad som triggar symptom.

Premedicinering efter individuell beddmning.
Referenser Bandschapp, Miller

Specifika anestesirisker - Paralys respektive Myotoni

Paralys utlost under anestesi dr vil beskrivet. Reaktionen kan vara timmar in i det postoperativa
forloppet. Sannolikt ingen stor risk for myoton reaktion vid PMC men fysiologiska
forutséttningar finns. Kom ihdg att myotoni inte kan brytas med muskerelaxantia. Anvidndande
av monopoldr diatermi med elektriskt falt 6ver andningsmuskulaturen ar ett dverlagt beslut;
fysikaliskt och fysiologiskt finns forutsittningar for myoton reaktion.
Storst risk for symptomutveckling (myotoni eller paralys) om K> Smmol/L eller stegring
> 1.5 mmol/L per timme.
Behandling vid paralytisk reaktion

e HAll patienten sederad/s6vd och smértfri tills paralysen dr Gver.

Myoton reaktion
Det finns inga rapporter om myotoni utlost under anestesi vid PMC, men mytoni dr ett
sjukdomssymptom. Om myoton reaktion skulle uppsta finns utforlig information i riaden

for myotonia congenita.
Referenser Bandschapp, Genetic Home reference Miller, Parness,
www.hkpp.org

Monitorering under anestesi

e Monitorera kalium under anestesin oavsett generell eller regional anestesti, mdjligen
med undantag for mycket korta ingrepp. Hall kalium normalt.

o Om kalium stiger komplettera med glukos + insulin och vid behov komplettera
med andra metoder att sdnka kalium.

e Monitorera blodsocker.

e Monitorera temperatur. Mt centralt (esofagus, CVK, blasa, rektum). Lag temperatur
och shivering okar risken for myotoni/paralys. Oron eller hudtemp #r inte tillrickligt
tillforlitligt.

o Vid mycket korta ingrepp dér temperatursdnkning ar osannolik, s kan
Orontermometer anvédndas.

e Anvind vitskevirmare

e Neuromuskuldr monitorering. TOF skall anvindas om relaxantia anvinds. Testa inte
TOF for frekvent dd detta 1 sig sannolikt kan utldsa en myotoni och resultaten blir
svértolkade

e Standardmonitorering och 6vrigt efter behov.
Referens Niven
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Generell anestesi

Malsattning

e Normokalemi, normoglykemi
e Normotermi

Intravendsa vatskor
Ha en kaliumfri buffrad glukoslosning gaende peroperativt.

Induktion
Propofol. Tiopental gar ocksa.

Intubation/Relaxation/Reversering

Intubation
Anatomiskt sett finns ingen 6kad risk for svar intubation.

Anestesi underhall

e Total intravends anestesi.
e Lustgas gar bra.
e Ingen koppling till malign hypertermi kénslighet. Desfluran/isofluran/Sevofluran kan
anvindas fOrutsatt att patienten inte har rabdomyolys.
Referens Parness
Relaxation
e Rokuronium
e Suxametonium kontraindicerat.
e Kan orsaka masseterspasm och arytmier orsakade av kaliumstegring

Reversering

e Sugammadex (Bridion®). Neostigmin kan utlésa myotoni.

e Nervstimulator skall inte anvindas alltfor frekvent vid PMC da den elektriska
stimuleringen 1 sig, kan utlosa en myotoni som kan tolkas som att patienten &r
reverserad.

e Neuromuskuldr monitorering inte &r lika tillforlitligt som hos friska patienter, sa
komplettera med klinisk bedomning av reverseringen.

RAd vid reintubation efter reversering med sugammadex.

Tidsintervall for ndr 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
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 1 denna situation vara forldngd upp till 4 minuter och
durationen kan vara forkortad till 15 minuter.
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Om det dr indikation for muskelrelaxation innan angivet tidsintervall bor annat
ickesteroidalt relaxantium anvindas, forslagsvis atrakurium.

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

Dessa rad baseras pa information fran EMA (Europeiska likemedelsmyndigheten).
Observera att information hur patienter med neuromuskuldra sjukdomar reagerar

finns inte.
Referens EMA, Bandschapp, Parness

Regional anestesi

e Regionalanestesi dr ett bra val.

¢ En del patienter rapporterar dalig effekt av lokalanestetika. Rapporter om forlangd
effekt forekommer forekommer f6r PMC.

e Monitorera temperatur och kalium &ven vid regionalanestesi. Varma vitskor.

e Notera att regional anestesi inte dr en garanti for en komplikationsfri anestesi utan

myotoni eller paralys. Bigge symptomen kan uppsté dven vid regionalanestesi.
Referens Rayan

Postoperativ vard

e Patienter med denna typ av ovanlig diagnos ldmpar sig inte for “snabbspér”.

e Hall patienten normoterm. Férebygg shivering.

e Patienten skall vara normoterm, normokalem, utan muskelsymptom och helt stabil
innan transport till virdavdelning (vissa forfattare foresprikar 6vernattning).

e Avdelningen skall vara vél informerad om diagnosen och atgérder vid paralys
/myotoni.

e Patienterna har inte ndgon 6kad kénslighet for den andningsdeprimerande effekten i

opioider eller andra likemedel.
Referens Baughn

Dagkirurgi

Individuell beddmning. Ingrepp bor ske pa operationsavdelning med alla dess resurser.

Sedering

Skall ske under anestesiologs ansvar och med 6vervakning, kunskap och utrustning att
hantera en paralys respektive myotoni.

Graviditet obstetrik

Allmant

En multidiciplindr plan for forlossning bor goras i god tid i1 samarbete mellan obstetriker,
neurolog och anestesiolog och forslagsvis ocksa neonatolog/barnneurolog. Planen skall vara
kénd for forlossningen, anestesiavdelningen och patienten.

Okade graviditetsrisker

Majoriteten av patienter forsdmras under graviditet, med aterhdmtning vanligen inom nagra

manader. Inte séllan upptécks sjukdomen under graviditet/forlossning.
Referenser Morton, Yong
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Okade férlossningsrisker
Diagnosen 1 sig r ingen indikation for sektio.

e Monitorera kalium och &vriga elektrolyter regelbundet. Héll kalium och &vriga
elektrolyter normala.

e Observans om MgSO4 ges.

e Monitorera temperaturen regelbundet. Héll patienten normoterm

e Exempel pa faktorer som kan utlésa myoton reaktion under forlossning ér;
vérkarbetet i sig, shivering och smértsamma injektioner.

e En fallrapport dér steroider, som gavs i samband med forlossning, 6kade K™ till 7,6.
Fenomenet upptradde vid nésta graviditet. Da diagnostiserades HyperPP.

e Adrenalin och beta-agonister kan utlosa en myotoni. En forfattare rekommenderar
att anvinda nitroglycerin i stillet for terbutalin. Metergin har rapporterats kunna
orsaka ihdllande muskelstelhet. Allt baserat pa enstaka fallbeskrivningar.

e HAIl mor och barn varma/normoterma postpartum. Kyla/shivering kan utlosa
myotoni

o Spéddbarn med mutationer i SCN4 kan reagera med laryngospasm och
stridor. Se dokument om SNEL (Severe Neonatal Episodic Laryngspasm)
Referenser Morton, Rayan, Young

MgSO,
MgSOys intravendst kan ge muskelsvaghet med risk for andningssvikt/-stillestdnd. Risken &r
sdrskilt uttalad for patienter med drftliga muskelsjukdomar. Andningssvikt kan dd upptréda
4dven vid terapeutiska koncentrationer av Mg>".
Vid indikation for intravends MgSOs-terapi som eklampsi, preeklampsi, HELLP och prematur
neuroprotektion skall patienten dvervakas kontinuerligt.
Om en patient har symptom pa begynnande eller pdgdende paralys sé dr risken stor att MgSO4
forvirrar paralysen. Effektiv behandling for symptomen saknas.

Referens Hans, Hemmings

Forlossningsanalgesi

e Epidural ér ett gott val.
o Lustgas géar bra.

Anestesi kejsarsnitt

Regional anestesi dr forstahandsval. Spinal alternativt. top up forlossnings-EDA
Generell anestesi RSI intubation med rokuronium.

Referenser: Basu, Dung, Gorthi, Looi, Rayan, Snyder
Yong

Intensivvard

Litteratur saknas. Omhéandertagandet bor baseras kliniska symptom och pa de specifika
patofysiologiska mekanismerna som &r kinda.
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Transfusion/Koagulation

Blodning
Inget kdnt om 6kad blodningsbenigenhet.

Transfusion

Om massiv blodning forvintas, dr det tinkbart att kalium stiger pé ett sitt som kan utldsa en
myotoni. Diskutera med blodcentralen i god tid.

Referens Baughn part 2

Koagulation/Antikoagulation
Inget ként. Enligt géingse rutiner.

ICD-10 SE G72.3 HyperPP https://lwww.socialstyrelsen.se

nummer G711 PMC

OMIM #170500 HyperPP OMIM ér en genetisk databas | https://www.ncbi.nim.nih.gov/omim

nummer #168300 PMC med klinisk information

ORPHAnr | ORPHA:682 HyperPP Orphanet ar en databas www.https://www.orpha.net

ORPHA:684 P;,C dver sallsynta sjukdomar
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