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Doporuceni pro vedeni anestezie

u Joubertova syndromu

Nazev nemoci: Joubertlv syndrom

ICD 10: Q04.3

Synonyma: CPD 1V, cerebello-parenchymalni porucha IV, klasicky Joubertiv syndrom,
Joubertiv syndrom typu A, disty Joubertiv syndrom, Vermis-ageneze, Joubert-
Boltshauseriv syndrom

Souhrn o nemoci: Joubertiv syndrom (JS) je vzacné autosomalni recesivni onemocnéni,
jehoz hlavnimi klinickymi pfiznaky jsou svalova hypotonie, ataxie, mentalni retardace,
abnormalni pohyby oci a respiracni vzorec stfidavé hyperpnoe-apnoe.

Prvni prevalence, ktera byla poprvé popsana v roce 1969, se odhaduje na 1 z 100 000.

JS se vyznacuje ¢aste€nou nebo Uplnou agenezi mozeckové vermis — struktury spojujici obé
Casti mozecku. Kromé toho mohou byt postiZzeny i dalSi pfilehlé ¢asti mozecku.

Klinicky prabéh ukazuje abnormalni dechovy vzorec (epizodicka tachypnoe a / nebo apnoe)
a nystagmus s nastupem béhem novorozeneckého obdobi. Dechovy vzorec je
charakterizovan nenamahovou hyperventilaci, ktera je v bdélém stavu napadnéjSi a pfi
stimulaci se zesiluje. Paroxysmalni hyperventilace je Casto pferuSovana intermitentni
centralni apnoi. Abnormalni dechovy vzorec vSak neni konzistentni nalez a respiracni distres
ve spravném slova smyslu neni charakteristicky. BEhem détstvi lze pozorovat svalovou
hypotonii a pozdé&ji se muze vyvinout cerebelarni ataxie (potaciva chlize a nerovnovaha).
Opozdény vyvoj motorickych funkci je bézny, kognitivni funkce sahaji od normalni
inteligence po zavazné deficity. Mohou se objevit okulomotorické apraxie a zachvaty. DalSi
nalezy mohou zahrnovat onemocnéni ledvin, o¢ni kolobomy, okcipitélni encefalokélu, jaterni
fibrézu, oralni hamartomy a endokrinni abnormality.

Charakteristické rysy jsou: velka hlava, vyrazné ¢elo, vysoké oblé oboéi, epikantové zahyby,
nahoru smérujici nos s vyraznymi nozdrami, malformace patra, laryngomalacie, mikrognacie,
oteviena usta (s ovalnym, koso&tvercovym anebo trojuhelnikovym tvarem), protruze jazyka,
rytmické pohyby jazyka a ob€as nizko nasazené a naklonéné usi. Jiné rysy nékdy pfitomné
u JS zahrnuiji retinalni dystrofii a polydaktylii.

Diagn6za je zaloZzena na pfitomnosti hlavnich klinickych rysu. Musi byt doprovazena
pfitomnosti neuroradiologického pfiznaku oznacovaného jako ,znak molarniho zubu® (MTS)
na nalezu z magnetické rezonance (MRI). S ohledem na komplexni genetickou heterogenitu
jsou mutace v sou€asné dobé nalezeny pouze u pfiblizné 50 % pacientu.




Lécba je symptomaticka a méla by byt multidisciplinarni, prognéza pro mirné nebo stredni
formy je pfizniva, léCba téZzkych forem by méla byt provadéna ve specializovaném
referenénim centru.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedine¢ny

Mozna Spatna diagnoza

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

Diagnostické procedury: MRI. Oralni a maxilofacialni chirurgie: Maxilarni aberace, malpozice
zubu, zubni extrakce; neurochirurgie: ventrikularni shunty (vzacné); oftalmologie: strabismus
a chirurgie sitnice; v8eobecna chirurgie: implantace peritonealniho dialyza¢niho katétru,
transplantace jater a ledvin v dusledku ztraty funkce. Ortopedicka chirurgie: operace
skoliézy.

Typ anestezie

Dosud se v literatufe uvadi pouze nékolik hlaSeni o anestezii u pacientt s JS. Byly v zasadé
hlaseny jako neobvyklé. Pfestoze se diskutuje o vlivu inhalagnich anestetik a opioidd na
rozvoj pooperacnich dychacich potizi, zatim nelze formulovat jasna doporuéeni pro inhalaéni
nebo intravendzni anestetika. Preferovany jsou kratkodobé plsobici latky, je popsano pouziti
a-2-agonistd.

Dlrazné se doporucuje regionalni anestezie, ale vétSinou v kombinaci se sedaci, kvuli

psychologickym porucham pacientl. To plati zejména proto, ze emocni stres miize u téchto
pacientl vyvolat dechové obtize, jako je tachypnoe nebo apnoe.

Nezbytna doplhkova predoperacéni vysetieni (vedle standardni péce)

Rutinni pfedoperaéni testovani zavisi na pfitomnych komorbiditach pacientd. VétSinou
nejsou nutné zadné zvlastni testy kromé bézného rutinniho pfistupu.

V pfipadé postizeni ledvin nebo jater musi byt zhodnocena jejich funkce.
Zvlastni pozornost by méla byt vénovana anamnéze a fyzikalnimu vySetfeni. Je tfeba
vyhodnotit anamnézu hyper-, tachypnoe nebo apnoe. Kromé& toho musi byt zhodnoceny

znamky obtiznych intubaénich podminek — protruze jazyka, malé otevfeni ust a pohyblivost
kréni patefe.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

U vétSiny pacientl by zajisténi dychacich cest nemélo byt zvlastnim problémem. Pokud se
pfi fyzikalnim vySetfeni naleznou znamky moznych obtiznych intubacnich podminek, musi
byt pfijata obvykla opatfeni a nachystané pomdlcky pro obtizné zajisténi dychacich cest
na miste.

Awake fibroopticka intubace se pausalné nedoporucuje z dlvodu Casto snizené nebo

chybéjici spoluprace pacienta. Je-li fibroopticka intubace nutna, méla by se provést
u anestezovaného pacienta.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivati

Neni hlasena.
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Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlasena.

Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Nejsou hlaseny.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Nejsou hlaseny.

Anesteziologicky postup

Vyvarujte se premedikace léky potlacujicimi respira¢ni funkce.

Propofol byl pouzit bez jakychkoli nepfiznivych uG&inkd. U inhalacnich anestetik bylo
diskutovano mozné prodlouzeni pooperacnich dychacich problémd. Inhalaéni uvod
do anestezie mlze prohloubit apnoi.

Hloubku anestezie Ize monitorovat pomoci elektroencefalografickych zafizeni.

Pouzivani dlouhodobé plsobicich opioidu je lepsi se vyhnout kvili Gtlumu dychacich funkci.
V pfipadé imobilizace pacienta je tfeba se vyhnout sukcinylcholinu.

Nedepolarizujici myorelaxancia by méla byt podavana s opatrnosti a za soucCasné
monitorace hloubky nervosvalové blokady nebo je tfeba se jim vyhnout kvdli existujici
svalové hypotonii.

Pro pooperacni analgezii se dirazné doporucuje lokalni nebo regionalni anestezie, opioidim
je potfeba se vyhnout. To se €asto musi provadét pod (nebo v kombinaci s) celkovou

anestezii nebo sedaci.

Klonidin muze zvysSit incidenci apnoickych epizod a mél by byt pouzivan pouze s nalezitou
monitoraci. Existuji zpravy o uspésném podani dexmedetomidinu.

Kofein nebo teofylin pravdépodobné snizuji vyskyt apnoickych epizod, ale data jsou
omezena.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Kromé rutinniho monitorovani neexistuji Zzadné zpravy o zvlastnim monitorovani u pacientu
s JS.

Monitorovani hloubky anestezie pomoci elektroencefalografickych zafizeni muze byt
uzitecne.

www.orphananesthesia.eu 4



http://www.orphananesthesia.eu/

Mozné komplikace

Pacienti s JS jsou spojeni s rizikem obtizného zajisténi dychacich cest, zejména kvdli
makroglosii.

Hyper- a tachypnoe a apnoické epizody jsou ¢asté a mohou ovlivnit a prodlouZit pooperacni
zotavovani.

Pooperaéni péce

Je potieba pooperacni monitorace frekvence dychani a saturace kyslikem.

Doba trvani pooperaéniho sledovani musi byt projednana individualné. Zavisi to na typu
chirurgického zakroku, na podanych anesteticich a na potfebé pooperacni lécby bolesti
(zejména pokud se musi pouZzit opioidy).

V nékterych pfipadech muze byt nutna pooperaéni intenzivni péce, nicméné v nékterych
pfipadech muze byt také mozné ambulantni nastaveni.

Akutni komplikace spojené s nemoci a jeji vliv na pribéh a zotaveni z anestezie

Hyper- a tachypnoe a apnoické epizody jsou typickymi charakteristikami onemocnéni
a moznymi vedlejSimi UCinky anestetik a opioidd. RozliSovani kauzalniho spoustéfe muize
byt obtizné.

Ambulantni anestezie

Ambulantni anestezie (podle obecnych pokynu) je za uritych okolnosti mozna. Patfi mezi né
vyhybani se svalovym relaxanciim a dlouhodobé pusobicim opioidim, provedeni vykonu v
regionalni anestezii, stabilni pooperaéni respiracni funkce a kvalifikovana domaci péce.

Porodnicka anestezie

Dosud neexistuji zadné zpravy o porodnické anestezii u pacientt s JS.
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