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Svensk Forening for
Anestesi och Intensivvard
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BARTHS SYNDROM

Andra namn: LIC (Lethal Infantile Cardiomyopathy), Cardioskeletal myopathy with neutropenia
and abnormal mitokondria, 3-Methylgluthationc aciduria typ 2, MGCA2)

Borja med att lasa dokumentet ”Mitokondriesjukdomar éversikt och allmédnna rad”.

Detta dokument ar diagnosspecifik information for att anvanda i handlaggningen av anestesi/graviditet/forlossning
av patienter som har eller ar anlagsbarare for Barths sjukdom. Information &r baserad pa genetisk patofysiologisk
kunskap samt klinisk erfarenhet, nér 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 hédnsyn tagen
till den kliniska situationen.

Rad att anvénda i mycket akuta sammanhang, nér det &r fara i dréjsmal, finns pd .
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

Stor bredd pa symptom

e Dilaterad kardiomyopati oftast debut fore 5 ars élder.

Langt Qt
Risk for arrytmi.
Myopati, anstringningsintolerans
Utvecklingsforsening med sen utvecklingspurt
Hypoglykemi, lactacidos
Neutropeni som Okar risk for infektioner och sepsis

Sudden death, intrauterin fosterdod
Referenser Barths syndrome org, Clark, Ferreira

Prevalens/ Patofysiologi / Arftlighet

Prevalens  1/140 000 till 1/400 000

Patofysiologi Barths syndrom orsakas av ett fel i metabolismen av cardiolipin som stabiliserar
mitokondriemembranet. Detta orsakar dilaterad kardiomyopati, myopati,
neutropeni.

Arftlighet X bunden nedirvning. Gen TAZ (Tafazzin genen). Endast pojkar drabbas.

Sjukdomen dr sannolikt underdiagnostiserad.
Referenser Clarke OMIM Orphanet, Zellai

Behandling/Lakemedel
Bot saknas men tidig diagnos och snabb symtomatisk behandling av hjartsvikt och
infektioner har radikalt forbattrat prognosen. For nadgra decennier sedan dog de flesta in
utero eller i smabarnséldern av hjartsvikt eller sepsis. Léget ér ett helt annat nu.
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Farmakologisk

behandling
Hjartsvikt Arytmier Neutropeni
*3- blockad eAntiarytmikatyp O -V eGranuloccytstimulerande faktor
eKalcium blockare | eMekanisk assist device G- CSF
eDigoxin *|CD eller pacemaker eProfylaktisk antibiotika
eDiuretika eVaccin
*ACE hammare
*ARB

eVasodilatatorer
eAntikoagulantia

Elamipretide ldkemedel som studeras. Det stabiliserar cardiolipin.
Referens Bottani. Hornby. Zegallai

ANESTESI

Vg anviind dokumentet ”Mitokondriesjukdomar éversikt och allmiinna riad” LANK
Barths syndrom: Tilligg och kommentarer till de allmédnna raden finns hir

Preoperativt
e Ansvariga kardiologer pediatriker och neurolog bor vara involverad i preoperativa
bedomningen och godkénna patienten.
o Kardiologkonsult EKG, ultraljud
o Ta stéllning till om defibrillator med elektroder pd plats skall finnas pa plats
e Preoperativt provtagning skall inkludera vita och diff.
e Vid behov bor granulocytstimulerande medel ges. Respektera och minimera fastetider
ge ev glukos med elektrolyter iv preoperativt.
e Risker: Arrytmier, tal hypovolemi daligt. Anvénd inte rektaltermometer pga
infektionsrisk
Referenser "Information for Anaesthesiologists and Surgeons Taking Care of Patients
with Barth syndrome”
Perioperativt
Sevofluran har anvénts med framgéng.
Risken for MH reaktion &r samma som for normalbefolkningen.
Referensen nedan ger goda rad

Referenser "Information for Anaesthesiologists and Surgeons Taking Care of Patients
with Barth syndrome” Barths syndrome org

Postoperativ vard
Far anpassas efter klinik.

Dagkirurgi och sedering
Olampligt 1 de flesta fall. Individuell bedomning. Om dagkirurgi skall goras bor det goras
under anestesiologs ansvar och pd operationsavdelning med alla dess resurser och med
beredskap for att behandla arytmier.
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GRAVIDITET/FORLOSSNING

Vg anviind dokumentet ”Mitokondriesjukdomar éversikt och allméinna rad” LANK
Barths syndrom: Tilligg och kommentarer till de allmédnna rdden finns hér

Aven om det ir en sjukdom som endast drabbar pojkar s& bor en graviditet och forlossning
hos en anlagsbirande kvinna planeras multidisciplinidrt i god tid. Graviditeten skall
hanteras av specialistmddravérden.

Vid graviditet med pojkfoster som drvt mammas mutation sa finns stor risk for t.ex.
intrauterin tillvixthdmning, oligohydramnios, hjértsvikt, hydrops

Ett brittiskt material visade stor risk for intrauterin eller neonatal dod for pojkfoster men
normal graviditet och forlossning for flickfoster.

Referens Steward 2010
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