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Pyruvat Karboxylas Brist (Pyruvat Carboxylase Deficiency )

Andra namn: Ataxia with lactic acidosis type 2, Ataxia with lactic acidosis type Il. Leigh
necrotizing encephalopathy due to pyruvate carboxylase deficiency, Leigh syndrome due to PC
deficiency, Leigh syndrome due to pyruvate carboxylase deficiency

Borja med att lasa dokumentet "Mitokondriesjukdomar dversikt och allménna rad”.

Detta dokument ar diagnosspecifik information for att anvénda i handldggningen av anestesi/graviditet/forlossning
av patienter som har en pyruvat karboxylas brist sjukdom. Informationen &r 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 bedomningarna och besluten maste
fattas av ansvarig lakare ofta i samrad med andra specialiteter och patienten och med héansyn tagen till den kliniska
situationen.

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

Hoppas dessa rad kan vara till hjalp
Gunilla Islander (Anestesi o Intensivvard) Overlakare emerita, docent, Skanes Universitetssjukhuset, Lund
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SYMPTOM
Gemensamt symptom: Metabol acidos
Typ A. Utvecklingsstorning, laktacidos. D6d 1 barndomen
Typ B Neonaltal debut. Livshotande laktacidos. D6d inom nagra manader. Vanligast i

Europa
Typ C Mild Episodisk metabol acidos.

Mutation i PC genen kan ocksa orsaka Leighs syndrom déir anestesi ar forenat med

stora risker. Se separat dokument.
Referens Wang, ORPHAnet

Prevalens och Arftlighet och Patofysiologi
Prevalens skattat till 1/250 000 nyfodda. Prevalensen kan vara hogre.
Arftlighet Autosomalt recessivt. Gen PC som kodar for ett enzym i mitokondrien
Patofysiologi  Fel pa ett enzym (Pyruvat Carboxylas) som dr nddvandigt for den

energiproduktionen 1 mitokondrien.
Referens Wang

Behandling
Metabolt skov behandlas med (5) — 10% Glukos med elektrolyter. Hydrering till
normovolemi och korrektion av acidos. Kontrollera blodsocker.
Frekventa maltider (kolhydrater protein) for att minska behovet av glukoneogenes.
Supplementir behandling med citrat, asparaginsyra samt biotin anvénds i en del fall.

Levertransplantation 1 vissa fall. Manga olika studier pagér 1 vérlden.
Referens Ahmad, Wang
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ANESTESI

Vg anviind dokumentet “Mitokondriesjukdomar 6versikt och allminna rad” LANK
Pyruvat Karboxylas Brist:: Tilligg och kommentarer till de allménna raden finns hér

Genero6s indikation pa preoperativa lab undersokningar inklusive laktat.
Litteratur saknas men baserat pa andra liknande sjukdomar rekommenderas att man ger
glukos med elektrolyter peroperativt och eventuellt Over natten innan anestesi.

En fallbeskrivning beskriver behandling samt beskrivning av tva anestesier till ett litet
barn.
Referens Acharya

GRAVIDITET FORLOSSNING

Vg anviind dokumentet ”Mitokondriesjukdomar éversikt och allméinna rad” LANK
Pyruvat Karboxylas Brist: Tilldgg och kommentarer till de allménna raden finns hér

Kvinnor med Typ C kan bli gravida och graviditeten bor kontrolleras regelbundet och ofta
for metabola komplikationer. Handldggning av graviditet och forlossning bor planeras i
god tid av ett multiprofessionellt team.
Ge glukos med elektrolyter under forlossningen. Kontroll av blodsocker och laktat under
forlossning. Litteratur/fallbeskrivningar saknas.

Referens Wang

Dagkirurgi/ Sedering
Litteratur saknas helt.
Individuell beddmning. Sannolikt oftast olampligt
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