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DoporucCeni pro vedeni anestezie u

Saethre-Chotzenova syndromu

Nazev nemoci: Saethre-Chotzenlv syndrom

ICD 10: Q87.0

Synonyma: Syndrom akro-cefalo-syndaktylie (ACS), ACS lli

Souhrn o nemoci: Saethre-Chotzeniv syndrom (SCS) je pojmenovan po Haakonovi
Saethrovi, norském psychiatrovi (1931) a F. Chotzenovi, némeckém psychiatrovi (1932), ktefi
nezavisle na sobé popsali soubor klinickych projeva ve dvou raznych rodinach. Patfi mezi pét
nejcastéjSich syndromu projevujicich se kraniosynostozou.

SCS je podtyp syndromu kraniosynostéz s proménlivymi projevy, které mohou zahrnovat
kraniosynostézu, brachydaktylii, syndaktylii (zejména 2. a 3. prstu), ptdézu, obli¢ejovou
asymetrii, nizkou €elni linii vliasU, strabismus, malé usi a dale také vady koncetin. Pacienti maji
obvykle normalni inteligenci. | kdyz je to méné Casté, mohou mit pacienti také obstrukéni
spankovou apnoe, roz§tép patra, maxilarni hypoplazii, trachealni chrupavkovity “rukav” (TCS),
obratlové anomalie (fuze C1 a C2) a vrozené srdecni vady. ZvySeny intrakranialni tlak (ICP)
muze byt v zavaznych pfipadech signifikantni a muze vést ke kie¢im a smrti.

SCS je autozomalné dominantné dédi¢né onemocnéni, spojené s mutaci v genu TWIST1 na
chromozomu 7 a ma prevalenci 1:25000 az 1:50000 narozenych. U pacientd s deleci v
chromozomu 7 je vySSi riziko spiSe nez s mutaci spojeno se vznikem poruch uceni. Diagn6za
je obvykle stanovena na zakladé klinickych projevu, ale Ize ji potvrdit genetickym testovanim.
Vyznacuje se pfedCasnou fuzi hlavovych Svi, jednostranné nebo oboustranné. Pokud je
onemocnéni sledovano a lé¢eno od utlého véku, nejlépe v multidisciplinarnim kraniofacialnim
tymu, je prognéza dobra.

VétSina pacientd nebude mit problém s celkovou anestezii a zajisténim dychacich cest, pokud
budou podminky u€inné zvladnuty.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineCny

Mozna Spatna diagn6za

O Vice informaci o nemoci, referenénim centriim a organiza¢ni informace naleznete
na webu Orphanet: www.orpha.net

Typické vykony
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Pacienti obvykle pfichazeji k vykonam v kraniofacialni oblasti véetné rozSifeni kranialni klenby,
aby se predeslo zvy3eni ICP, dale k chirurgii OSA, ke korekci syndaktylie, ptézy a strabismu.
Mohou také podstupovat adenotonsilektomii, zaloZeni tympanostomie a operace rozstépu
patra. Mezi dalSi vykony patfi mikrolaryngobronchoskopie (MLB) a rekonstrukéni chirurgie
trachealnich chrupavkovych “rukavua”.

Typ anestezie

V literatufe neexistuji dlikazy preferujici inhalaéni nebo celkovou intravendzni anestezii (TIVA).
Zajisténi periferniho intravendzniho pfistupu muze byt ob&as obtizné kvili defektim koncetin
a opakovanym pokusim o kanylaci. Jedinou zdokumentovanou komplikaci regionalni
anestezie je pfipad neumysiné punkce duralniho vaku pfi provadéni kaudalni anestezie.

Regionalni anestezie snizi peroperacni spotfebu opiatl, ale deformity koncetin mohou
provedeni regionalni anestezie ztiZit. Pfi planovani regionalnich technik pfi o€nich vykonech,
jako je tfeba retrobulbarni blok, je tfeba pamatovat na zménénou anatomii pfi kranialnich
dysmorfiich.

U pacientll s anamnézou OSA a se zvySenym ICP je lepsi se vyhnout provadéni sedace.

Nezbytna doplfhikova predoperacéni vysetreni (vedle standardni péce)

U pacientl s anamnézou OSA se mUze provést spankova studie s pouzitim echokardiogramu
pro kvantifikaci zavaznosti. U pacientd s vrozenym srde¢nim onemocnénim by mél byt také
proveden echokardiogram. je tfeba zvazit provedeni zobrazovaci vySetfeni kréni patere. Dale
je vhodné provést otorinolaryngologické vySetfeni ke zjisténi anatomickych abnormalit
dychacich cest. V pfipadé planovaného oftalmologického zakroku je s vyhodou provést
MR/CT/USG oka a orbity k objasnéni anatomie, hlavné v pfipadé provadéni retrobulbarniho
bloku.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

U téchto pacientl nejsou zaznamenany zadné pfipady obtizného zajisténi dychacich cest.

Mezi pacienty, u kterych se obtizné zajisténi dychacich cest muze vyskytnout, patfi ti s
rozStépem patra (cca 5 %), s vysoko klenutym nebo uzkym patrem (cca 25 %), s fuzi krénich
obratli a hypoplazii stfedni ¢asti obliceje. Pomucky pro obtizné zajisténi dychacich cesty by
mély byt k dispozici od téch jednoduchych (orofaryngealni/nasofaryngealni vzduchovody) az
po pokrocilé (glidescope/fibroopticky bronchoskop), zejména pro ty, ktefi jiz maji zaznam
obtizného zajisténi dychacich cest.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt
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Nejsou zadné zaznamy o specifickych transfuznich postupech. Pfi kraniofacialni chirurgii Ize
oCekavat nadmérné krvaceni a tim i nutnost transfuze, je tfeba zvazit i obecna opatfeni, jako
pouziti kyseliny tranexamové nebo rekuperaci krve.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Nejsou zadné konkrétni dikazy.

Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Pacientim s fuzi kréni patefe a pacientim s vadami konletin je potfeba vénovat vySsi
pozornost pfi polohovani a transportu. Pacienti s fixnimi deformacemi nebo flexnimi
kontrakturami budou muset byt udrzovani ve své pfirozené poloze i béhem anestezie.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Néktefi pacienti mohou uzivat antikonvulziva, ktera mohou interagovat s pouzitymi anestetiky.

Anesteziologicky postup

Celkova anestezie je bezpecna vcéetné inhalacni a TIVA techniky. Neexistuji dukazy, které by
upfednostriovaly jednu konkrétni latku pro Uvod nebo vedeni anestezie. Svalova relaxancia
Ize bezpecné pouzit a jejich ucinek Ize zvratit pomoci béznych reverznich latek. U pacientl s
OSA je tfeba opatrnost pfi uzivani opioidd. K 1éEbé koexistujicich vrozenych srde€nich chorob
muze byt zapotfebi vazoaktivnich lékl. Lokalni anestezie neni kontraindikovana a muze
dokonce pomoci ke snizeni spotfeby opioidd.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Perioperaéni monitoraci je tfeba pfizpusobit typu vykonu. Vysoce rizikovy chirurgicky zakrok
(napfiklad kraniofacialni korektivni chirurgicky zakrok) mulze vyzadovat invazivni
monitorovani, véetné arterialni a/nebo centralni zilni kanylace.

Pacienti s téZkym OSA mohou potiebovat poopera¢ni méfeni saturace a monitoraci pfipadné
apnoe.

Mozné komplikace

Zmeénéna anatomie dychacich cest a s tim spojené obtizné zajisténi dychacich cest, zejména
pak opakované pokusy o zajisténi dychacich cest, mohou vést k otoku. Je tfeba dbat zvySené
pozornosti u pacientd s OSA a zvySenym ICP kvali utlumu dechu po podani sedativ.

Pooperacni péce
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Nejsou zadné zvlastni pozadavky na intenzivni nebo naslednou péci. V zavislosti na
komorbiditdch mohou pacienti potfebovat vy33i uroven péce ve vhodném prostfedi (napfiklad
v pfipadé OSA, vrozené srde¢ni choroby).

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

S timto syndromem nejsou spojeny zadné zvlastni komplikace.

Ambulantni anestezie

Drobné zakroky, zejména u pacientl bez komorbidit, Ize provadét jen ambulantné. Pacienti s
téZkou OSA mohou potfebovat sledovani pfes noc hlavné po velkych operacich.

Porodnicka anestezie

Nejsou hlaseny potize.

www.orphananesthesia.eu
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