orphan Y

Doporuceni pro vedeni anestezie

u Escobarovy varianty Multiple pterygium syndromu

Nazev nemoci: Multiple pterygium syndrom, Escobarova varianta, OMIM#265000

ICD 10: Q79.8

Synonyma: EscobarGv syndrom; pterygium syndrom; multiple pterygium syndrom, non-
letalni typ; familiarni pterygium syndrom; pterygium colli syndrom; pterygium universale

Souhrn o nemoci: Multiple pterygium syndrom, Escobarova varianta (MPSEV) je vzacny
u déti z pokrevné prfibuzenskych vztahu. Je to zplsobeno mutaci v genu CHRNG
na chromozomu 2q. Tento gen koduje gama podjednotku acetylcholinového receptoru
(AChR), ktera se vyskytuje u plodu az do pfiblizné 33. tydn( téhotenstvi, kdyZ je nahrazena
jinou podjednotkou za vzniku dospélého typu proteinu AChR. Zavaznost mutace genu
CHRNG ovliviiuje zavaznost stavu a Uplna absence gama podjednotky bude mit za nasledek
letalni Multiple pterygium syndrom.

Klinické rysy MPSEV jsou proménlivé, ale stav je charakterizovan pfitomnosti pterygia
(nadmérny popruh), obvykle ovliviujici krk, axilu, prsty (syndaktilicky), antekubitalni jamku,
poplitealni a interkruralni oblasti. Akinezie, ktera mlze byt identifikovana pfed narozenim,
také Casto vede k artrogrypéze (vrozenym kontrakturam) zplsobujicim kréivy“ postoj
a svalovou slabost. Mezi dals$i typické nalezy patfi retardace rustu, ankyloglosie (adheze
mezi jazykem a patrem), syngnacie (vrozené pruhy tkané mezi horni a dolni Celisti), rozStép
patra, bederni lord6za a skoliéza.

Typické rysy obli¢eje pozorované u pacientd s MPSEV jsou ptdza, Sikmé palpebralni fisury,
epikantalni zahyby, mikrognacie, dlouhé filtrum a nizko posazené usi.

Mezi dalSi ortopedické projevy nebo asociace, které byly hlaseny, patfi fuze kréni patefe,
fuze Zeber, dislokace kycle, deformity nohou, kamptodaktylie, chybé&jici pately a pectus
excavatum. Existuji kazuistiky popisujici abnormality usnich klstek a pfevodni ztratu sluchu
a dvé kazuistiky popisuji pacienty s MPSEV, ktefi méli srde¢ni vady (defekty septa sini).
Muzi s timto stavem mohou mit kryptorchismus a Zzeny mohou mit chybéjici nebo
nedostate¢né vyvinuta labia majora. Lidé trpici MPSEV mohou mit pfi narozeni také dychaci
potize v dusledku plicni hypoplazie.

Na rozdil od jinych abnormalit AChR, MPSEV nevede k myaestenickym symptomdm
v pozdéjdim Zivoté, protoZze gama podjednotka je exprimovana pouze béhem Zivota plodu.
Progresivni popruhy a skoliéza v§ak obvykle zpusobuji vyznamné snizeni kapacity plic
a dychacich cest, které jsou stale obtiznéji spravovatelné.

| kdyz u mutaci CHRNG se neocCekavaji myastenické rysy a abnormalni histopatologie svald,
u pacientd s mutaci CHRNG byla ¢asto hlaSena vrozena diafragmaticka svalova slabost,




difazni myopatie a myastenické rysy, coz by mohlo byt zptsobeno roli y-podjednotky AChR
u svalova organogeneze.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineény

Mozna Spatna diagnéza

Vice informaci o nemoci, referenénim centriim a organizac¢ni informace naleznete
v na webu Orphanet: www.orpha.net
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Typické vykony

» Ortopedicka chirurgie — korekce skolidzy, pfenosy Slach, operace kloubl, uvolnéni
kontraktur

» Plasticka chirurgie — operace rozstépu patra, odstranéni / redukce pterygia, uvolnéni
syndaktylii

» O¢ni chirurgie — operace ke zlepSeni ptézy

* Urologicka chirurgie — orchidopexe

Typ anestezie

Typ anestezie zavisi na zavaznosti pfiznakl a chirurgickém zakroku. Pouzivani celkové,
regionalni a lokalni anestezie je bezpeéné.

Kazuistika popisuje pfipad komplikovany maligni hypertermii, ale nékolik dalSich kazuistik
popisuje nekomplikované pouziti inhalacnich anestetik. Kachko a kol. prezentoval pfipad
vyuzivajici epiduralni anestezii a uvedli, ze riziko maligni hypertermie u MPSEYV je nizké.

Existuje jen malo vyzkumu o funkci podjednotek dospélého typu AChR u pacientd s MPSEV
a néktefi autofi se vyhybali svalovym relaxans kv(li obavam stran doby trvani jejich G&inkui.
AvSak kazuistiky popisovaly pouziti jak vekuronia, tak atrakuria bez potizi.

U téchto pacientd mohou byt preferovany kratkodobé pusobici latky, jako je remifentanil,
propofol a desfluran, protoZe pretrvavajici anestetické u€inky mohou ovlivnit pooperacni
kontrolu hornich cest dychacich a respira¢ni funkce.

Pokud je to mozZzné, méla by se jako doplnék k celkové anestezii pouzit regionalni nebo
lokalni anestezie, aby se omezilo uzivani latek zplsobujicich respirani depresi. Anatomické
rysy, jako je kyfoskoliéza, bederni lordéza a kontraktury, mohou zpUsobit, Ze regionalni
anestezie a lokalni blokady jsou technicky naro¢né, a proto by mélo byt zvazeno pouziti
ultrazvuku, aby se usnadnilo jejich provedeni.

Nezbytna dopliikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Pfed anestezii by méli mit pacienti s MPSEV dikladné pfedoperacni vySetfeni se zvlastnim
zfetelem na hodnoceni dychacich cest a respiracniho, muskuloskeletalniho a
kardiovaskularniho systému. DalSi pfedoperacni vySetfovani bude zaviset na zavaznosti
zakladniho onemocnéni a povaze chirurgickém zakroku. Zvlastni vySetfovani, ktera je tfeba
zvazit, zahrnuiji:

- Endonasalni vySetfeni k vyhodnoceni anatomie dychacich cest
- Arterialni krevni plyny a testy plicnich funkci k posouzeni stupné postizeni plic

- RTG hrudniku, ktery pomaha vyhodnotit kardiorespiraéni onemocnéni a posoudit rozsah
skoliozy
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- RTG krku kvuli riziku ztuhlosti a fuze kréni patefe

- EKG a echokardiogram k posouzeni zakladnich srde¢nich vad a onemocnéni

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Ve v8ech pfipadech MPSEV by se mélo pocitat s obtiZznymi dychacimi cestami, a proto by
mél byt pfed ivodem do anestezie stanoven komplexni plan pro obtizné zajisténi dychacich
cest. Dychaci cesty by mély byt dukladné predoperacné vyhodnoceny, véetné posouzeni
otevreni Ust, mikrognacie, ankyloglosie, krénich pruht a pohybu krku.

Diky charakteristikdm MPSEV mlze standardni obli¢ejova maska Spatné naléhat a mize byt
vyzadovana technika ventilace 2 osobami. Pfed podanim neurvosvalové blokady by méla byt
prokazana schopnost provést adekvatni ventilaci pfes obli¢ejovou masku.

Vhodné vybaveni pro feSeni obtiznych dychacich cest musi byt snadno dostupné a mize byt
potfebné domluvit ORL Iékafe v pohotovostnim rezimu, aby proved| urgentni tracheostomii
Vv pripadé potieby.

Na rozdil od jinych vrozenych syndrom(, kde se zajisténi dychacich cest jevi snazsi,
u MPSEV se intubace stava obtizngjsi kvili zvysené deformité dychacich cest na podkladé
pterygii. Dychaci cesty, které byly dfive snadno zajistitelné, se mohou ¢asem stavat stale
obtiznéjSimi kvuali progresi deformit. Podrobna dokumentace predchozich pfistupu
k dychacim cestam je nezbytna, protoze tito pacienti Casto béhem svého Zivota podstupuji
nékolik operaci. Pou€eni o jejich dychacich cestach by mélo byt poskytovano pacientovi
a rodiné v pfipadé, ze musi byt oSetfeni v jiné nemocnici.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

Neexistuje zadné definitivni doporu€eni pro transfuzi. Podavani krevnich derivati bude
zaviset na typu chirurgického zakroku, symptomech pacienta a doporucenich hematolog.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neexistuji dukazy, které by podporovaly potiebu konkrétni antikoagulace. Tézké kontraktury
mohou u pacientll zpUsobit zhorSenou pohyblivost a mohou naznaCovat vyS$Si riziko
pooperacni trombézy.

Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Pfi polohovani pacienta je tfeba postupovat opatrné z dlvodu mnohoc&etnych kontraktur
a mozné skoliézy. Poloha by méla byt v idealnim pfipadé nastavena s probuzenym
a spolupracujicim pacientem.
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Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Zadné nebyly hlaseny.

Anesteziologicky postup

Anestezie u pacientd s MPSEV by méla byt fizena zkuSenym anesteziologickym tymem,
ktery je obeznamen s feSenim obtizného zajisténi dychacich cest. Mé&l by byt vytvofen
komplexni plan zajisténi dychacich cest a v pfipadé potizi by mélo byt k dispozici vhodné
vybaveni a personal.

Uspé&sné byl pouzit inhalaéni i intravenézni Gvod. Pokud se pouziva inhaladni Gvod, mél by
byt zaveden intravendzni pfistup. Intravenézni pfistup maze byt obtizny kvuli anatomickym
abnormalitdm a maze byt potfebny intraosealni nebo centralni vendzni pfistup.

Extubace by méla byt provadéna u probuzeného pacienta, kdykoli je to mozné.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

U vS8ech pacientt s MPSEV je tfeba rutinni monitorovani. Flekéni kontraktury mohou
ztéZovat zajisténi nitrozilniho pfistupu a méfeni neinvazivniho krevniho tlaku, coz muze
znamenat potfebu pouZiti invazivniho monitorovani a zajisténi centralniho vendzniho
pfistupu. Monitorovani nervosvalové blokady se doporucuje u vSech pacientl, u nichz se
pouzivaji Iéky blokujici nervosvalovy pfenos.

Mozné komplikace

U pacientd s Multiple pterygium syndromem existuje zvySené riziko obtizné intubace nebo
jejiho selhani; ventilace mlze byt obtizna kvli restriktivnimu plicnimu onemocnéni.

Tito pacienti mohou byt citlivi na opioidy a maji vysoké riziko pooperaCnich respiraCnich
komplikaci.

Pooperacni péce

Pooperaéni péce bude zaviset na provedeném chirurgickém zakroku a zavaznosti klinickych
projevi onemocnéni. Vzhledem k riziku poopera¢niho respiracniho selhani muze byt
vyzadovano pooperacni pfijeti k dalSimu sledovani nebo k podpofe ventilace na jednotku
intenzivni péCe nebo na oddéleni intermediarni péce. Mobilizace mlze byt obtizna kvuli
kontrakturam a opioidy by mély byt pouzivany poopera¢né s opatrnosti.
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Akutni komplikace spojené s nemoci a jeji vliv na pribéh a zotaveni z anestezie

zpusobené nemoci a poskytujici nastroj k rozliSeni mezi vedlejsim ucinkem anestezie
a projevem nemoci

VSichni anesteziologové, ktefi uspavaji pacienty s Escobarovym syndromem, by meéli znat
protokoly k obtizné i netispésné intubaci.

Ambulantni anestezie

Vhodnost ambulantni anestezie se fidi zavaznosti onemocnéni, chirurgickym zakrokem
a mistnimi zvyklostmi. Vhodnost ambulantni anestezie je nepravdépodobna u vSech
pacientl s MPSEV vyjma mirné postizenych.

Porodnicka anestezie

U téhotnych zen s MPSEV by méla byt porodnickd a anesteziologicka péce vedena
odbornikem se zapojenim multidisciplinarniho tymu.

V jediné dostupné kazuistice o porodnické anestezii u zeny s MPSEV byl proveden elektivni
cisafsky fez v celkové anestezii. Neuroaxialni anestezie nebyla mozna pro stav
po rozsahlém lumbosakralnim vykonu s umisténim osteosyntetického materialu. Vzhledem
k potencionalné obtiznému zajidténi dychacich cest byla provedena awake fibroopticka
intubace; anestezie byla jinak nekomplikovana.

Neexistuji zadné dalSi kazuistiky o rodicich Zzenach s MPSEV, ale vzhledem
k pravdépodobnému obtiznému zajisténi dychacich cest, se v€asné zavedeni epiduralni
analgezie/anestezie jevi jako prospésné, avsak pro abnormality patefe rovnéz jako technicky
velmi naro€né nebo nemozné.
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