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Anestesi och Intensivvard

SJUKDOMAR ORSAKADE AV FEL |
ELEKTRONTRANSPORTKEDJANS KOMPLEX I-V

Borja med med att ldsa dokumentet ”Mitokondriesjukdomar éversikt och allménna rad”.

Detta ar diagnosspecifk information och rad att anvanda i handlaggningen av anestesi/graviditet/forlossning som ar
baserat 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 bedémningarna och besluten maste fattas av ansvarig lakare ofta i samrad med andra specialiteter
och patienten.

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

Elektrontransportkedjan dr av fundamental betydelse for energiforsorjningen i kroppen. I
elektrontransportkedjans komplex kommer kemisk energi att omvandlas till en annan kemisk
energi (t,ex. ATP)som kroppen kan utnyttja.

SYMPTOM
Den kliniska bredden pd symtom stor.
KOMPLEX Symtom
Gemensamma | *Stor bredd i symtom
symtom *Nastan alltid CNS symtom, ofta muskelsymtom
sLaktacidos vanligt symtom
+Graviditets och anestesikomplikationer dverrepresenterat
(med storsta sannolikhet varierande mellan diagnoser och symtomens
allvarlighetesgrad
+Fatal nenonatal laktacidos.
Komplex 1 + Mitokondriell encefalomyopati
(NADH- +Leigh syndrom, « MELAS , *MERRF (sLHON) ar beskrivet
dehydrogenas) | * Myopati
svaghet och anstrangningsintolerans
Komplex 2 | Fran multisystemsjukdom som leder till dGden i barndomen
(succinatco- | il symtom fran hjérta eller muskler i vuxen alder
enzyme Q

reductase )

Komplex 3

+Fatal infantil encefalomyopati

*Encefalomyopati
(cytochrome ¢ — Mvopati
oxidoreductase) yopatl . .
*Infantil histiocytoid kardiomyopathy
*Encefalomyopati debut 6-12 man alder
Komplex 4 |[*Myopati . .
(cytochrome ¢ *Infantil mitokondriell myopati
oxidase ) *Benign infantil myopati
Leighs syndrom beskrivet
sLangsamt progredierande myopati.
Komplex 5 | *Hypertrofisk kardiomyopati.
ATP synthase | *NARP Neuropati Ataxi Retinitis Pigmentosa.

Leighs syndrom beskrivet

For « Leighs syndrom, « MELAS, « MERFF och (+ LHON)

se dokument for respektive diagnos
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Prevalens Patofysiologi och Arftlighet

Prevalens Varierar sannolikt mellan olika etniska grupper. Sannolikt minst
> 5/100 000 nyfodda

Patofysiologi Forsdmrad energitillforsel till cellen

Arftlighet Manga olika gener uttrycker proteiner som verkar i elektron-
transportkedjans komplicerade processer. Olika gener kan ha olika
arftlighetsmonster.

Behandling/Lakemedel
Bot saknas. Stéttande och symptomatisk behandling. ”Mitokondrie cocktail” av
kosttillskott

ANESTESI
Vg anvind dokumentet ”Mitokondriesjukdomar dversikt och allménna rad” LANK
Fel i elektrontransportkedjan: Tilligg och kommentarer till de allmédnna raden finns hér.

Komplex I
Barn med fel i komplex I har halverat MAC jamfort med liknande sjukdomar. Detta
fenomen géller sannolikt vuxna ocksa.

Referens Hsieh 2021
Komplex IT
Litteratur om anestesi och graviditet saknas
Komplex 111

Anestesi litteratur saknas.
Graviditet: En studie visar att rokning minskar antalet mitokondrier och sédnker méngden

av komplex III i placenta. Detta 6kar sannolikt risken for preeklampsi ytterligare.
Referens Bouhours-Nouet

Komplex IV
Anestesi: Litteratur saknas.
Graviditet: En fallbeskrivning. Forsta trimestern uttalade muskelsmirtor blev
singliggande. Andra trimestern tilltagande svaghet, och hotande andningssvikt triggat av
infektion. Forblev helt sdngliggande pga smirtor och svaghet. Elektivt sektio 1 spinal v 39.
Apgar 9, 10.

Referens, Soccio

Komplex V
Anestesi:  Litteratur saknas.
Graviditet: Litteratur saknas.

Graviditet och forlossning
Vg anvind dokumentet ”Mitokondriesjukdomar 6versikt och allménna rad” LANK

Litteraturen ger inte mycket. Utga fran forhojda risker.

Dagkirurgi och Sedering
Sannolikt ofta oldmpligt. Skall ske efter anestesiologs bedomning och under denne/as
ansvar.
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