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SKELETTMUSKULATURENS JONKANALSJUKDOMAR

En sammanfattning

Gunilla Islander (Anestesi o Intensivvard)

Overlakare emerita, docent, Skanes Universitetssjukhus Lund

Detta ar inte ett vardprogram baserade 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 lékare ofta i samrad
med andra specialiteter och patienten. Hoppas dessa rad kan vara till hjalp

Jonkanalsjukdomar (channelopathies) i tvarstrimmig muskulatur &r ett spektrum av sjukdomar
vars symptom framfor allt manifesterar sig som attacker av paralys till myotoni.
Jonkanaler for bl.a. Na*, K* CI" och Ca*" kan stilla till anestesiproblem.

Indelning och Diagnoser

Trots séllsyntheten, sa ges hir en relativt detaljerad beskrivning dé det finns fysiologi-relaterade
potentiella fallgropar bade vid generell och regional anestesi. Det &r viktigt att halla
’fysiologin” sd normal som mdjligt, for att undvika anestesikomplikationer

Symptomen vid periodiska paralyser dr huvudsakligen muskuléra. Ett undantag dr Andersen-

Tawils syndrom.

Thyreotoxisk periodisk paralys (TPP) kan ha samma symptom som en periodisk paralys.. V.g.

se separat dokument

Pé sidan 3 finns en samlad Oversikt dver arftliga jonkanalsjukdomar.
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AKUTSIDA

For akuta situationer dar diagnosen ar oklar och tiden ar knapp

Om man har en patient som har en jonkanalsjukdom, med attacker av paralys och/eller
myotoni och dér den korrekta diagnosen okénd, sé finns hir ndgra rad.

Gor allt for att fa tag i ritt diagnos, si fort som maojligt.
Dessa rad forutsatter att inga andra kontraindikationer finns, for det man tanker gora.

Fraga om attacker utldses av banan eller liknande. Om svaret &r ja sa dr kalium sannolikt
triggande. Kontrollera fullstdndigt elektrolytstatus innan anestesi pa alla.

Forslag pa anestesimedel

Induktion propofol/tiopental

Relaxera: Rokuronium reversera med sugammadex.

Underhéll: propofol, opioid, lustgas.

Monitorera temperaturen centralt. Normotermi. Forebygg shivering.
Monitorera elektrolyter under anestesi som inte dr kort.

Primiirt mal normokalemi

o Om misstanke att kalium ir triggande s& hall K™ <5 och forsok halla K" stabilt
utan for stora sviangningar. Ha glukos med elektrolyter gdende.

o Om misstanke att att hypokalemi triggar symptom, s& hall K stabilt vil Gver
det undre normalvérdet. Ha Ringercetat gdende, glukosldsningar kan sidnka
blodsocker.

Stark indikation fOr spinal vid sektio

Postoperativt: Inte lampligt for ”snabbspér”. Stanna pa postop tillspatienten &r stabil
och mer info finns, om exakt diagnos ar okéind.

Se till att avdelningen &r vélinformerad

Anteckningar
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Namn pé och kategorisering av dessa diagnoser ir inte enkel. Raden 1 detta dokument ar
indelad efter vilken jonkanal som &r drabbad.

De viktigaste jonkanalsjukdomarna i skelettmuskulaturen

Sodium Myotonia | Paramyo- | Hyper- Malign Hypo- Hypo- Andersen-
channel congenita | tonia kalemisk | Hypertermi- | kalemisk kalemisk Tawil
myotonia | (Thomsen | Congenit | periodisk | kédnslighet | periodisk | periodisk syndrome
och a paralys paralys paralys
Becker) typ 1 typ 2
Forkortning | SCM MC PMC HyperPP | MC HypoPP1 HypoPP2 ATS
Gen SCN4A CLCN1 SCN4A | SCN4A RYR1 CACNA1S [ SCN4A KCNJ2
CACNAT1
Jonkanal Na* kanal |Cl- kanal |Na* Na* kanal | Ca? Ca?*kanal | Na* kanal K* kanal
kanal kanaler m.fl.
Arftlighet |Dominant |Dominant |Dominant [ Dominant |Dominant Dominant Dominant Dominant
Thomsen och och
Recessiv 30% de de novo
Becker novo
Myotoni
eller MMMM/ MMM/P MM/PP | M/PPP MMM/P IPPP IPPP IPPPP
Paralys
Exempel pa | °Kalium °Kyla °Kyla °Kyla °Desfluran | °Hypokalemi | °Hypokalemi | Oklart
utldsande °Hogt °Isofluran | °Glukos/ °Glukos/
faktorer kalium °Sevofluran | kolhydrater | kolhydrater
°Suxameton
Prevalens | 1/1000000 | 6-10/100 000 5/ 1000000 ? 1/ 100 000 1/1 000 000
J { Y ]
Overlappande symtom Tvagener
Réknas som en sjukdom En sjukdomsbild
Ytterligare SCN4 orsakade myotonier
Diagnoser Myotoni | Paralys/ | Triggande | Kyla Respiratorisk Rabdo-
Potassium aggravated svaghet | faktorer utléser? | svikt orsakad myolys
myotonias kalium av myotoni rapporterat
eller paralys
rapporterat
i 5 i ? ?
1 | °Myotonia fluktuans JA Nej Hqgt Nej ‘ '
Kalium
2 | °Myotonia permanens JA Nej Hqgt Nej Ja pga myotoni JA
Kalium
5|° Acetazglamid | JA Nej Kglci)g:n Ja lite ? ?
responsive myotonia
4 | Severe Neonatal Episodic JA Fore- ? ? JA Laryngospasm ?
Laryngospasm SNEL kommer Stridor Kvavnings-
kan utlésas av mutationer i episoder
SCN4A neonatalt
Se tabell ocksa tabell 1
5 | Hyperkalemic Periodsk Paralysis (JA) JA Hogt Kalium (JA) ? ?
6 | Paramyotonia Kongenita (JA) JA Hogt Kalium JA Ovanligt ?
7 | Hypokalemic Periodisk Paralysis 2 NEJ JA Lagt Kalium JA JA ?
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En annan indelning

En annan indelning av dessa sjukdomar &r
Non Dystrophic Myotonias NDM respektive Periodic Paralyses PP

NDM avser

Myotonia congenita MC,

Paramyotonia acongenita PMC, och

Sodium Channels Myotonias SCM.
PP avser

Paramyotonia Congenita PMC

HyperKalemisk Periodisk Paralys HyperPP,

HypoKalemisk Periodisk Paralys HypoPP typ 1 och 2
I dessa dokument anvénds inte denna indelning da ur anestesiologisk synvinkel dr fysiologin
viktigast

Referens Jitpimolmard

Anestesiproblem

Vid denna typ av jonkanalsjukdomar.
Rapporterad forekomst av problem vid regionalanestesi totalt 19% (13/70 patienter)
Rapporterad forekomst av problem vid generell anestesi totalt 31% (22/71 patienter)

Problemen var t.ex. forlingd effekt av anestesimedel, bristande effekt av lokalanestetika,

sjukdomsforsdmring.
Referens Rayan

Graviditet

Menstruation och graviditet kan forsdmra myotona symptom. I ett samlat material av dessa
jonkanalsjukdomar sa rapporterades 62% av patienterna forsimring under graviditet men
symtomen gick 1 regress for i stort sett alla men det kunde ta ndgra manader. Undantag ar
HyperPP dér forbattring av sjukdomssymptom rapporterat under graviditet.

MgSO,

MgSO;4 intravendst kan ge muskelsvaghet med risk for andningssvikt/-stillestind Risken &r
sarskilt uttalad for patienter med arftliga muskelsjukdomar. Andningssvikt kan da upptrida
dven vid terapeutiska koncentrationer av Mg?*. Okiint hur stor risken r.

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

Om en patient har symptom pé begynnande eller pdgdende paralys sa &r risken stor att
MgSO4 forvirrar paralysen. Effektiv behandling for symptomen saknas

Referens Hans, Hemmings, Jitpimolmard
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