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Streszczenie

Zespodt Krabbe-Bartelsa — trudnosci rozpoznania
i znieczulenia - opis przypadku

Krabbe-Bartels syndrome — difficulties
of diagnosis and anaesthesia - case report
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Wstep. W artykule przedstawiono przypadek chorego z podejrzeniem rzadkiego zespotu Krabbe-Bartelsa. Opis
przypadku. Opisano problematyke diagnostyczno-terapeutyczna grupy choréb okreslanej mianem fakomatoz,
z uwzglednieniem aspektow anestezjologicznych. Anestezjologia i Ratownictwo 2011; 5: 52-54.
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Summary

Background. Authors present a case of male patient with rare Krabbe-Bartels Syndrome suspected. Case
report. We describe diagnostic and therapeutic problems relating to the large group of phakomatoses with regard
to anaesthesiological aspects. Anestezjologia i Ratownictwo 2011; 5: 52-54.
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Wstep

Zespol Krabbe-Bartelsa - multiple circumscribed
lipomatosis - to rzadkie zaburzenie organogenezy nale-
zace do grupy dysplazji neuroektomezodermalnych,
czyli fakomatoz. Pierwszego opisu dokonali w 1944
roku Knud Krabbe i Eric Bartels u chorego z rozsianymi
zmianami skornymi zlokalizowanymi symetrycznie
w obrebie konczyn i znacznej czeéci tutowia [1].

W 1921 roku dunski oftalmolog Jan van der Hoeve
(1878-1952) jako pierwszy uzyt okreslenia fakomatoza
— greckie phacos oznacza ,naznaczony przy urodze-
niu” - dla opisania grupy choréb skérno-nerwowych.
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Do grupy tej zaliczyl miedzy innymi stwardnienie
guzowate, czyli chorobe Bourneville’a-Pringle’a,
zespot von Hippla-Lindaua, chorobe Recklinghausena
- neurofibromatosis i zespo6l Sturge’a-Webera [1-6].
Wspolczesnie liczy ona ponad 30 jednostek chorobo-
wych, ktorych cechg charakterystyczna jest wystepo-
wanie zmian skdrnych o charakterze przebarwien (cafe
au lait - kawa z mlekiem), ognisk skdry szagrynowej,
plam odbarwieniowych, guzkéw podskoérnych i pta-
skich naczyniakéw. Zaburzenia moga dotyczy¢ takze
mozgu, serca, nerek i innych narzadéw wewnetrznych,
przybierajac posta¢ torbieli lub guzéw, wykazujacych
nierzadko tendencje do nowotworzenia. Zmiany
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w uktadzie nerwowym przyjmuja posta¢ zwapnien
w okolicy komér mézgu (stwardnienie guzowate),
naczyniakéw moézgu i opon moézgowych (zespét
Sturge’a-Webera), guzéw typu hamartoma (neurofi-
bromatosis) i stanowig nierzadko podloze dla napadéw
padaczkowych a nawet zlo$liwych zmian rozrostowych
w obrebie osrodkowego uktadu nerwowego [1,3,7].

Mutacje genowe w grupie dysplazji neuroektome-
zodermalnych powstaja w pierwszym miesiacu zycia
plodowego, maja charakter dziedziczny lub przypad-
kowy, dajac tym samym zréznicowany i urozmaicony
obraz kliniczny, ktory ulega przemianom wraz z wie-
kiem chorego [2].

Opis przypadku

Chory 67-letni rencista, z rozpoznang choroba
wrzodowa i zespotem jelita drazliwego zostal skie-
rowany do leczenia operacyjnego prawego stawu
kolanowego z powodu guza okolicy przedrzepkowe;j
i rozleglych zmian zwyrodnieniowych. Okoto 40 lat
temu przebyl operacje usuniecia wyrostka robaczko-
wego i wyciecie migdalkéw podniebiennych a kilka
lat wezesniej poddat sie zabiegowi usuwania licznych
ttuszczakéw umiejscowionych w obrebie konczyny
gornej prawej i obu konczyn dolnych.

Mnogie guzki w obrebie skory konczyn i tutowia
zaczely sie pojawia¢ u chorego okoto 20. roku zycia.
Ich powstawaniu towarzyszyl wolno postepujacy nie-
dowtlad konczyn dolnych i zanik migéni dfoni. Na pod-
stawie przeprowadzonej diagnostyki neurologicznej
i histopatologicznej u 44-letniego chorego rozpoznano
chorobe Charcot-Marie-Tootha. Zalecono stosowanie
preparatéw witaminowych oraz fizykoterapie. Sze$¢ lat
pdzniej - po kolejnych badaniach - rozpoznano poli-
neuropati¢ w przebiegu blizej nieokre$lonej dysplazji
neuroektomezodermalnej. Zalecenia utrzymano.

Po uptywie kilku miesiecy chory zostal ponownie
skierowany do diagnostyki neurologicznej z podej-
rzeniem choroby Recklinghausena. Stwierdzono
obraz przedmiotowy przypominajacy neuralny zanik
miesni, z typowym chodem brodzacym i asymetrycz-
nym niedowtadem stép. Wykazano tez zaburzenia
przewodzenia w nerwach obwodowych i cechy neu-
rogenne w badaniu elektromiograficznym (EMG).
Badanie szybko$ci przewodzenia w zakresie wldkien
ruchowych, obwodowych wykazalo nastepujace czasy
przewodzenia: n. medianus dex. - 14,6 m/s (norma
54,4-64,6 m/s) (na przedramieniu), n. peroneus dex.
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- 13,8 m/s (norma 48,7-58,8 m/s), n. tibialis dex. —
15,3 m/s (norma 41,8-56,0 m/s), n. peroneus sin. — brak
elektrycznej odpowiedzi mie$niowej, n. tibialis sin.
- brak elektrycznej odpowiedzi mig¢$niowej z punktu
dystalnego. Badanie miesni: W zakresie m. gastrocne-
mius dex. wykazalo w spoczynku pojedyncze poten-
cjaly jednostki ruchowej, zapis skurczu maksymalnego
posredni o woltazu 3000 uV, wystepuja zaburzenia
gradacji. W zakresie m. tibialis ant. sin. - w spoczynku
pojedyncze potencjaly jednostki ruchowej, zapis
skurczu maksymalnego posredni o woltazu 1600 uV,
zaburzenia gradacji, sredni czas potencjaléw jednostki
ruchowej 16,2 m/s (norma 13,7 m/s), 15% potencjatow
wielofazowych. W zakresie miesni prawego kiebu
- w spoczynku nieliczne potencjaty jednostki rucho-
wej, zapis skurczu maksymalnego posredni bogaty
o woltazu 650 uV, zaburzenia gradacji, $redni czas
potencjaléow jednostki ruchowej 11,5 m/s (norma 11,7
m/s), 20% potencjatéw wielofazowych. Wykluczono
podejrzenie nerwiakowldkniakowatosci i wysunigto
rozpoznanie zespolu Krabbe-Bartelsa.

Chory nie zglaszal istotnych dolegliwosci, negowat
uczulenia i stosowanie uzywek. Wskazywal na wyste-
powanie u rodzonego brata - czynnego sportowca
- licznych guzkéw skornych, jednak bez ubytkow
neurologicznych. W badaniu klinicznym nie stwier-
dzono istotnych odchylen od stanu prawidlowego
poza opisanymi w badaniu neurologicznym. Masa
ciata wynosita 82 kg, wzrost 170 cm, pomiar ci$nienia
tetniczego krwi - 120/80 mmHg.

Operacje ortopedyczng wykonano w przeprowa-
dzonym typowo znieczuleniu podpajeczynéwkowym
(ASA IIT). Naktucia przestrzeni podpajeczynéwkowej
w odcinku L;-L, dokonano igla 25 G typu standard,
po czym podano 2,5 ml 0,5% roztworu izobarycznej
bupivacainy. Uzyskano zadowalajacy jako$ciowo,
cho¢ trudny do okreslenia - z powodu zaburzen
czucia - zakres znieczulenia. Nie obserwowano nie-
prawidlowos$ci w przebiegu znieczulenia, jak i okresie
pooperacyjnym. Chory zostal wypisany ze szpitala
w stanie ogdlnym i miejscowym dobrym z odpowied-
nimi zaleceniami.

Omowienie

Na zesp6t Krabbe-Bartelsa sktadajg sie zaburzenia
rozwojowe tkanek obejmujace réwnoczesnie trzy listki
zarodkowe. Choroba jest uwarunkowana genetycznie,
jednak tylko w czeéci przypadkéw wystepuje rodzin-
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nie. Nie zawsze istnieje mozliwo$¢ wykonania badan
prenatalnych lub potwierdzenia choroby badaniem
genetycznym [2]. Fakomatozy diagnozowane sg na
podstawie obrazu klinicznego oraz w oparciu o wyniki
badan dodatkowych, jednak w znacznej liczbie przy-
padkéw pozostaja nierozpoznane. Przyczynia sie do
tego czeste wystepowanie postaci poronnych, nato-
miast w dostepnym pismiennictwie prezentowane sa
przypadki wykazujace krancowe nasilenie objawow
skornych [2,3,7].

Z anestezjologicznego punktu widzenia istotne sg
przede wszystkim zaburzenia czynno$ci serca, nerek,
watroby oraz sklonnos¢ do wystepowania nowotworéw
tych narzadow a takze zaburzenia dotyczace osrodko-
wego ukladu nerwowego i towarzyszacych objawowych
napadéw padaczkowych, majacych czesto charakter
lekooporny. Wczesne rozpoznanie zmian i odpowied-
nie monitorowanie chorego jest sprawa wielkiej wagi.
W postepowaniu przedoperacyjnym konieczne jest
wykonanie badania echokardiograficznego, ultrasono-
graficznego, tomografii komputerowej i/lub rezonansu
magnetycznego [6].

Nie mniej wazne pozostaja zmiany skoérne.
Wrystepujace w zespole Krabbe-Bartelsa mnogie ttusz-
czaki, ze wzgledu na umiejscowienie, mogg utrudni¢
badz uniemozliwi¢ wykonanie anestezji regionalne;.
Znieczulenie chorego z fakomatoza wymaga indywi-
dualizacji postepowania anestezjologicznego, a ryzyko
i ewentualne powiktania zaleza w duzej mierze od
charakteru, lokalizacji i stopnia zaawansowania zmian
narzadowych [2].

Przypadek chorego z podejrzeniem rzadkiej

Pismiennictwo
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postaci dysplazji neuroektomezodermalnej, jaka
jest zespot Krabbe-Bartelsa, przedstawiono celem
uzupelnienia nielicznych informacji dostepnych
w pi$miennictwie. Autorzy chcag podkresli¢ trudnosci
diagnostyczne wynikajace z wieloéci form poronnych
fakomatoz, braku jasnych kryteriéw rozpoznawczych
i ograniczen badan genetycznych w tym zakresie.
Podkreslaja jednoczesnie mozliwos¢ rewizji i zmiany
rozpoznania a takze sygnalizuja potencjalne problemy
postepowania anestezjologicznego.

Nalezy zauwazy¢, ze rownolegle z pojeciem
zespolu Krabbe-Bartelsa wystepuje jednostka opisy-
wana jako choroba Krabbego. Stanowi ona przyktad
leukodystrofii globoidalnej o nieustalonej przyczy-
nie, zwigzanej z niedoborem galaktocerebrozydazy.
Choroba charakteryzuje sie sztywnoscig mieéni,
drgawkami i postepujacymi zaburzeniami potykania
oraz zahamowaniem rozwoju motorycznego i inte-
lektualnego. Rozpoznawana w pierwszych miesigcach
zycia, prowadzi nieuchronnie do cig¢zkiej niepetno-
sprawnosci i zgonu [8,9].
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