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Svensk Forening for
Anestesi och Intensivvard

CEAE R

1. Kearns Sayers syndrom (KSS)
2.PEO CPEO CPEO+
3.Pearssons syndrom

Detta ar information och rad att anvénda i handldggningen av anestesi/graviditet/forlossning baserat pa genetisk

Borja med att ldsa dokumentet "Mitokondriesjukdomar dversikt och allmanna rad”.

Detta dokument ar diagnosspecifik information for att anvénda i handldggningen av anestesi/graviditet/forlossning
av patienter som har nagon av sjukdomarna KSS, PEO, CPEO+ eller Pearssons syndrom. 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
bedémningarna och besluten maste fattas av ansvarig likare ofta i samrad med andra specialiteter och patienten och
med hansyn 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

2023-11-18/Gl

Denna grupp av sjukdomar orsakas av deletioner av mitokondriellt DNA.
KSS, PEO/CPEO/CPEO+ har t.ex 6gonsymtom gemensamt. Pearssons syndrom har en
annan symtombild. Dessa sjukdomar brukar rdknas som en grupp.

Prevalens Patofysiologi och Arftlighet

Prevalens Siffror varierar mellan olika kéllor, Sannolikt underdiagnostiserat.
KSS 1-9/100 00,
PEO/ CPEO CPEO+ okint
Pearsons syndrom <1/ 1 milj

Patofysiologi Den exakta patofysiologiska mekanismen &r okénd.

Arftlighet Dessa sjukdomar utgor ett sjukdomsspektrum. Gemensamt &r att de

orsakas av en deletion (depletion) av mitokondriellt DNA.

Klinisk bild beror pa hur stor andel av mtDNA som &r muterat, samt
fordelning och kinslighet 1 vdvnaden.

En man kan inte dverfora sjukdomen till sina barn och for kvinnor ar

risken 10 % att 6verfora sjukdomen till sina barn.
Referens Medline plus, ORPHANET, SoS



SYMPTOM

Tabell 1. exempel pa symtom
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KSS PEO CPEO CPEO+ Pearsons syndrom
Debut < 20 &r Debut <404 «Debut<.1a
* Infektionskanslighete
« Svara infektioner A
* Neutropeni A
* Benmargssvikt A
Allmant * Terapiresistent anemi
+ Laga trombocyter
+ Pankreasinsufficiens.
+ Metabol acidos
+ Dalig prognos men de som
verlever utvecklar ofta KSS
+ Oftalmoplegi A *Progressiva 6gonmuskelpareser A Ogonsymtom férekommer
Ogon * Progressiv extern oftalmoplegi
* Retinopati
*Hjarta *Hjartsymtom kan komma med tiden Hjértat avvikande morfologi
+ Overledningsrubbningar Diagnosen blir dad CEPO+ Kardiomyopati
Hirta inkl AV Il (vanligast) A
*Sudden death forekommer
Pacemaker vanligt
+ Kardiomyopati
Muskelsvaghet *Muskelsvaghet anstrangningsintolerans Hypotoni
Muskel inklusive svalgfunktion| kan utvecklas med tiden
+Okad kénslighet for * Kontrollera alltid EKG «Litteratur saknas.
Anestesi | anestesildkemedel forekommer | *Okad kénslighet for anestesilakemedel Se KSS och CPEO
forekommer (CPEO+)
+Sannolikt &r sjukdomen
Allmant vanligare och det fenotypiska
uttrycket bredare
Féljande finns rapporterat *Hypertoni och preeklampsi rapporterat. «Litteratur saknas nastan helt
*Preeklampsi men vid graviditet férlossning
Graviditet «Dalig progress ar med storsta sannolikhet
*Muskelsvaghet risken for komplikationer stor.
Fallrapporter ar det enda som *Preeklampsi
finns. *Hypertoni

A =vanliga symtom

Referens: Al Ghamdi, Baldwin, Ewart, HPO, James 1985, James 1986, Lauwers, SoS, Wild, Wiseman

Behandling/Lakemedel
Bot saknas. Stodjande symtomatisk behandling. En del behover Pacemaker eller ICD.

ANESTESI

Vg anviind dokumentet *Mitokondriesjukdomar 6versikt och allminna rad” LANK
KSS, PEO, CPEO/CPEO+, Pearsons: Tilligg och kommentarer till de allménna raden finns hir

Anestesi

Referens SoS

Viktigt att kontrollera EKG och UKG innan anestesi pa alla patienter.
Av fallbeskrivningarna dr det rimligt att anta att 6kad kénslighet for farmaka ffa.

hos patienter med allvarlig symtombild.
Referens SoS, James 1985, James 1986, Wild
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Graviditet
Vg anvind dokumentet "Mitokondriesjukdomar oversikt och allméinna rad” LANK
KSS, PEO, CPEO/CPEO+, Pearsons: Tilligg och kommentarer till de allménna riden finns hér

e Mycket lite dr kint. Planera handldggning av graviditet och forlossning
multiprofessionellt och i god tid.

e De artiklar som finns, beskriver graviditetshypertension och preeklampsi.

e Muskelsvaghet under graviditet rapporterat.

e Prevalensen av normala graviditeter och forlossning &r oként.
Referens Al Ghamdi, Faris

Forlossning

Sannolikt hogre risk for sektio pga dalig progress av vérkarbetet.
Referens Faris

Sektio
e Spinalanestesi. Obs! Trombocytopeni forekommer vid Pearsons syndrom.
e Vid generell anestesi folj rad i det allménna dokumentet

Dagkirurgi och Sedering
Utgd fran vard inneliggande, men efter individuell beddmning kan andra beslut fattas.
e Dagkirurgi och sedering efter noggrann anestesibeddmning av patient som enbart
har okuldra symtom,
e Maligna arrytmier kan forekomma.
e Dagkirurgi och sedering bor ske efter bedomning av och under anestesiologs
direkta ansvar och med full beredskap att behandla ev. arytmier.
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