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Doporuceni pro vedeni anestezie

u Opitz G/BBB syndromu

Nazev nemoci: Opitz G/BBB syndrom

ICD 10: Q87.8

Synonyma: Hypertelorismus-hypospadie syndrom, hypospadie-dysfagicky syndrom,
Opitz BBB/G syndrom, Opitz BBBG syndrom, Opitz-Frias syndrom, Opitz G syndrom, Opitz
syndrom, hypertelorismus s abnormalitami jicnu a hypospadie

Souhrn o nemoci: Syndrom Opitz G/BBB je vrozeny malformaéni syndrom
charakterizovany defekty stfedoCarovych struktur. Opitziiv syndrom je dédiény bud jako
X-vazany, zpusobeny mutacemi v genu MID1 (stfedni linie 1) lokalizovanym na Xp 22.3;
nebo autozomalné dominantné dédi¢ny s omezenim na muZské pohlavi s variabilni
penetraci na chromozomu 22g11.2. Jeden z 50 000 az 100 000 muzi se narodi
s X-vazanym typem Il Opitz G/BBB syndromu. Incidence autozomalné dominantniho Opitz
G/BBB syndromu neni znama. Je soucasti vétsSiho syndromu znamého jako delece 22q11.2,
ktery postihuje 1 ze 4 000 lidi. Je mozné diagnostikovat syndrom jiZz prenatalné pomoci
chromozomalni microarray. Nedavno byly detekovany mutace v genu SPECCILL spojeny
s autozomalné dominantnim stavem.

Mezi typické projevy syndromu patfi hypertelorismus, hypospadie, rozstép rtu/patra,
abnormality laryngotracheoezofagu (LTE) a atresie anu, zpozdéni psychomotorického vyvoje
a srdecni vady. Nedavno vSak byla u pacientt s Opitz G/BBB syndromem hlaseny rovnéz
brani¢ni kyla a nizky dural vak jako dal8i mozné projevy syndromu.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagnoza

“ Vice informaci o nemoci, referenénim centriim a organizacni informace naleznete
na webu Orphanet: www.orpha.net



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Plastika rozstépu hrtanu, rozstépu patra a rtu, operace hypospadie, vytvofeni kolostomie
pro atrezii anu, zadni sagitalni anorektoplastika (PSARP, protazeni).

Typ anestezie

Lze pouzit jak intravendzni, tak inhalaéni anestezii. Je tfeba zvazit zvySené riziko aspirace
pfi Uvodu do anestezie v dusledku mozného asociovaného laryngeainiho rozstépu. Na
ventilaci maze mit vliv také poSkozeni plic na podkladé chronickych aspiraci. Anestezie musi
byt pfizplsobena pfitomnosti nebo nepfitomnosti srde¢ni abnormality, tj. vyhybani se
kardiodepresivnim Iékam jako je oxid dusny (N2O).

Doporuc€uje se regionalni analgezie, aby se pfedeslo nutnosti pouziti vySSich davek
opioidnich analgetik. U pacientd se syndromem Opitz GBBB vs$ak byla hlaSena spinalni
anomalie. Ukazalo se, Zze v tomto pfipadé je ultrazvuk uziteCny k diagnostice nizkého
ukonéeni duralniho vaku u pacientd se syndromem Opitz GBBB a k usnadnéni provedeni
kaudalniho bloku navzdory této abnormalité.

Nezbytna doplrikova predoperacni vysSetieni (vedle standardni péce)

Diagndza se provadi na zakladé klinickych projevl u muzi s oénim hypertelorismem spolu s
jednou nebo vice hlavnimi anomaliemi. Molekularni genetické testovani je obtizné kvuli
komplikované etiologii. Identifikace mutace MID1 potvrdi diagnézu.

Prenatalni screening je obtizny kvdli nepatrnym zménam na ultrazvukovych snimcich.
Prenatalni testovani je mozné u rizikovych téhotenstvi, pokud byla u ¢&lena rodiny
identifikovana mutace MID1. Urceni pohlavi plodu Ize provést chromozomovou analyzou,
po které nasleduje DNA screening na mutace zpusobujici onemocnéni.

Kardiologické vysSetfeni je nezbytné k vylou€eni jakéhokoli srde¢niho postizeni.

Bronchoskopie je indikovana u podezifeni na laryngo-trachealni abnormality, tj. rekurentni
aspirace nebo opakujici se plicni infekce.

MRI patefe muze pomoci vyhnout se komplikacim s neuroaxialnimi bloky, pokud jsou
planovany.

Zvlastni pfiprava na zajisténi dychacich cest

Intubace mize byt obtizna kvdli rozStépu patra, ale hlavné kvili abnormalitam trachey
a laryngu, jako je napf. laryngealni rozstép. V duisledku trachealni stendézy muize byt
zapotfebi pouZiti mensi trachedlni kanyly. Vzacné, rozsahly laryngo-tracheo-ezofagealni
roz§tép muzZe zpusobit, Ze trachealni kanyla opakované pfepadava skrz rozstép
z pradu$nice do jicnu; trachealni kanylu je potfeba zasunout v této situaci distalnéji, dokonce
i do bronchu, aby se tomu zabranilo.
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Pokud je pfitomen zatim neoperovany rozstép patra, je tfeba vénovat vice pozornosti
fadnému zajidténi dychacich cest, aby nedoslo k nechténé extubaci b&éhem operace.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Nebyla hlasena zadna zvlastni doporuceni.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Ve srovnani s béznou populaci neni divod k zvlastnim antikoagulaénim opatfenim.

Zvlastni opatieni pri polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Poloha na boku pro kaudalni blokadu s flektovanou dolni kon&etinou mize pomoci zabranit
postpunkénimu syndromu. Jelikoz duralni vak je také stfedoCarovou strukturou, maze kongit
nize nez obvykle. Ukazalo se, ze lateralni poloha posunuje duralni vak kranialné ve srovnani
s pronacni nebo supinaéni polohou.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Nejsou hlaseny.

Anesteziologicky postup

Inhalacni nebo intravenézni anestezie je vhodna pro pacienty se syndromem G/BBB.
Vzhledem k souvisejicim abnormalitam hrtanu je dilezité pfijmout preventivni opatfeni, aby
nedoslo k aspiraci.

Vzhledem k riziku trachedlni stenozy je tfeba zvazit pouziti mensi velikosti trachealni kanyly
a tlak v balonku pedlivé sledovat.

V pfipadé srdecniho postizeni by se oxid dusny nemél pouzivat a davky anestetik musi byt
pfizpUsobeny potfebam pacienta, aby se minimalizoval jejich dopad na srdecni funkce.

Charakteristika syndromu nema Z2Zadny vliv na pouziti svalovych relaxancii a zvrat
nervosvalové blokady.

Uzivani opioidU a neopioidnich analgetik se neliSi od bézné populace. Regionalni analgezie
je vyhodna; je tfeba zvy3ené opatrnosti, pokud ma byt neuroaxialni analgezie pouzivana
kvili moznym abnormalitam (patef a pfipojené struktury jsou také stfedocarovymi
strukturami).
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Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Pokud jsou pfitomny souvisejici srde€ni abnormality, mize byt vyzadovano invazivné;si
monitorovani.

Mozné komplikace

Vy§Si riziko aspirace diky pfidruzenému roz$tépu hrtanu.

Trachealni stenéza v pfipadé dlouhodobého pouzivani nevhodné velké endotrachealni
rourky.

v o viw

Vzhledem k pfidruzenému riziku sakralnich abnormalit mize byt obtiznéjSi provést kaudalni
blok se zvySenym rizikem postpunkéniho syndromu a pfidruzené totalni spinalni anestezie.

Pooperacni péce

Je tfeba se vyhnout prodlouzené ventilaci kvali mozné mu vnziku trachealni stenézy.

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

Akutni komplikace mohou nastat v dasledku nerozpoznanych srde€nich anomalii nebo
v dusledku potizi s dychacimi cestami vyplyvajicich z rozsahlych rozstépl hrtanu.

Ambulantni anestezie

Operace, které pacienti se syndromem Opitz G/BBB potfebuji, obvykle vyZaduji hospitalizaci.
Nékteré diagnostické nebo jednoduché chirurgické postupy v3ak mohou byt provedeny
v rezimu jednodenni hospitalizace

Porodnicka anestezie

Zadné zvlastni doporudeni.
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Prohlaseni: Autofi nemaji zadny finanéni ani jiny konkuren&ni zajem na zverejnéni. Pfiprava
tohoto doporuceni nebyla honorovana.

Toto doporuceni bylo recenzovano:
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Recenzent 1
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Head and Neck Surgery, Royal Hospital for Sick Children, Glasgow, Scotland,
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Germana Meroni, Department of Genetics, Universita degli Studi di Trieste, Trieste, Italy
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Upozorriujeme, Ze tento doporuceny postup nebyl recenzovan jednim anesteziologem, nybrz dvéma
odborniky na dany syndrom.

Prohlaseni: Recenzenti neméli Zadny finan¢ni ani jiny prospéch z provedeni recenze.
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Editori Ceského prekladu

Martina Kosinova, Martin Vaviina, Martina Klincova, Petr Stouraé¢, Klinika détské
anesteziologie a resuscitace, Fakultni nemocnice Brno a Lékafska fakulta Masarykovy
univerzity, Brno, Ceska republika, Olga Smékalova, Klinika anesteziologie, resuscitace a
intenzivni mediciny, Fakultni nemocnice Plzer a Lékarska fakulta Univerzity Karlovy v Plzni,
Plzer, Ceska republika
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