orphan Y

Doporuceni pro vedeni anestezie
u Shwachman-Diamondova syndromu

Nazev nemoci: Shwachman-Diamonduv syndrom

ICD 10: Q45.3

Synonyma: Schwachman(v syndrom, Shwachman-Bodian-Diamondav Syndrom,
Shwachman-Diamond-Oski syndrom, Shwachman-Bodian(v syndrom, Insuficience
pankreatu a vrozena lipomatdza pankreatu, Metafyzalni chondrodysplasie (Shwachman-—
Diamonduv typ), SDS

Souhrn o nemoci: Shwachman-Diamondidv syndrom (SDS) je vzacna autozomalné
recesivni porucha. Pfiblizné 90% pacientdt s SDS ma bialelické mutace v Shwachman-
Bodian-Diamond-Syndrom genu, ktery kéduje protein zapojeny do zrani ribozomu. SDS se
vyznacuje exokrinni pankreatickou nedostate¢nosti, dysfunkci kostni dfené a kostnimi
deformitami. Mohou byt také pfitomné poruchy imunity, jater a srdce. Na zobrazovacich
metodach mizeme pozorovat pankreatickou lipomatdzu. Pankreaticka nedostatec¢nost se u
mnoha pacientd zlepSuje s vékem. Neutropenie je patrna u vétSiny jedincu s SDS. Priblizné
50% pacientd ma anémii nebo trombocytopenii. VySetfeni kostni dfené obvykle vykazuje
hypocelularitu. U pacientd s SDS se muze vyvinout aplasticka anémie, myelodysplasticky
syndrom nebo akutni myeloidni leukémie. Kostni projevy SDS zahrnuji malou postavu,
dysplazii hrudniho koSe, metafyzalni dysostézu a osteoporézu. Mezi Iéky uzivané k Iécbé
SDS patfi: p.o. pankreatické enzymy, vitaminy rozpustné v tucich (A, D, E a K) a faktor
stimulujici kolonie granulocytu (G-CSF). | s adekvatni nahradou pankreatickych enzymu
zUstava vétsina pacientl s SDS na nebo pod tfetim percentilem vySky postavy.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineény

Mozna Spatna diagnéza

(i ) Vice informaci o nemoci, referenénim centrim a organizac¢ni informace naleznete
na webu Orphanet: www.orpha.net



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Ortopedické operace ke korekci kostnich deformit (kon€etiny, hrudnik). Operace srdce pro
korekci vrozenych srdec¢nich vad (obvykle v ¢asném détstvi). Cisafsky fez pro hypoplasticky
porodni kanal.

Typ anestezie

U pacientt trpicich SDS byla popsana celkova i regionalni anestezie. Nejsou znamy zadné
kontraindikace na konkrétni anestetika.

Deformace skeletu mohou znemoznovat provedeni regionalni anestezie zalozenych na
orientacnich bodech. Doporucuje se provedeni ultrazvukem navadéné regionalni anestezie.
Neuroaxialni blokada muze byt limitovana skoliézou.

Pfed provedenim neuroaxialni blokady €i regionalnich forem anestezie s rizikem krvaceni je
tfeba vylou it koagulopatii a trombocytopenii.

U pacientl s kardialnim rizikem by se nemél k lokalnimu anestetiku pfidavat adrenalin, ktery
muZze zpUsobit tachykardii ¢i arytmie.

Nezbytna dopliikova predoperaéni vysetieni (vedle standardni péce)

K vyhodnoceni poruch koagulace by mél byt proveden krevni obraz a vySetfeni koagulanich
parametr( (deficit resorpce vitaminu K a zvySené INR, hypoplazie kostni dfené a
trombocytopenie, anémie nebo neutropenie). K identifikaci pacienta s poruchou krvaceni
pomdUze i peclivé odebrani anamnézy.

Objemy plic, zejména vitalni kapacita plic, by mohly byt limitovany u pacientd s SDS s
hrudnimi deformitami.

Predoperacni echokardiografie je uziteCna pfi hodnoceni srdecni dysfunkce.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Zubni nerovnosti, dysplasticky obli¢ejovy skelet i kréni obratle mohou vést k potizim pfi
intubaci. Ddkladné klinické vySetfeni mize odhalit zasadni patologii dychacich cest. U téchto
pacientd by mohlo byt preferované provedeni fibroopticka intubace u bdélych / mirné
sedovanych pacientl s SDS.

Opakované infekty dychacich cest v disledku neutropenie mohou vést k bronchialni
hyperreaktivité.
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Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Pancytopenie nebo jednotlivé cytopenie (neutropenie, anémie nebo trombopenie) jsou Casté
a mély by byt vyhodnoceny pfed kazdym chirurgickym zakrokem. Transfuzni trigger by mél
individualizovan, protoze chronicky anemiéti pacienti mohou byt pfizpisobeni nizkym
hladinam Hb. U imunokompromitovanych pacientd je tfeba zvazit imunologicky dopad
transfuze.

Nedostatek vitaminu K a onemocnéni jater (vedle trombocytopenie) mohou vést ke

krvacivym porucham. POC testovani (point of care, pozn. prekladatele), jako
trombelastometrie, a prokoagulancia by méla byt dostupna.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Nutnost perioperaéni antikoagulace by méla byt zvazena s ohledem na riziko krvaceni a
méla by byt vyhodnocena pfi multidisciplinarni diskuzi.

Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Casté kostni deformace a deficit vitaminu D mohou vyustit ve sniZenou kostni stabilitu.
Polohovani pacientt by proto mélo byt provadéno obezietné s nutnosti vyhnout se otlakiim a
zlomeninam.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Dopaminové receptory v CNS mohou byt ovlivnény u pacientd s SDS. Nicméné klinické
disledky uziti 1€Civ interagujicich s dopaminergnim systémem (napf. haloperidol, droperidol)
jsou nejisté.

Anesteziologicky postup

U pacientl s SDS byla uspésné provedena celkova i regionalni anestezie.

V zavislosti na typu chirurgického zakroku musi anesteziolog vyhodnotit riziko obtizného
zajisténi dychacich cest proti riziku obtizného provedeni a krvaceni u regionalnich technik.

Imunodeficience (neutropenie) vyzaduje maximalni antiseptickd opatfeni pro vSechny
invazivni postupy.

U pacientt s SDS je v literatufe popsana subgloticka stendéza. Mensi endotrachealni kanyla,
nez je odhadovana, by meéla byt k dispozici. U pacientd s inspiranim stridorem a / nebo
duSnosti by tato patologie méla byt vylouCena pomoci laryngoskopie lékafem ORL.
Alternativou je provedeni bdélé fibroopticke intubace.
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Zvlastni ¢i doplnujici monitorace

Obzvlasté u pacientd s deformacemi dychacich cest ¢i hrudniku nebo klinickou svalovou
slabosti je doporu¢ena pecliva monitorace nervosvalové blokady.

Mozné komplikace

Obtizné zaijisténi dychacich cest, selhani neuroaxialni blokady, zlomeniny kosti, krvaceni.
Srde¢ni dekompenzace, zejména u déti s nekorigovanymi srde€nimi vadami. Ekchymoéza
muZze byt vidéna pfi pouziti vysokotlakych turniketu.

Pooperacni péce

Deformace dychacich cest a hrudniku mohou vést ke zvySené dechové praci. Méla by byt
zajisténa adekvatni a prodlouzena pooperacni monitorace na dospavacim pokoji, JIP &i
oddéleni intermediarni péce.

Diferencialni diagnostika

Shwachman-Diamonduiv syndrom sdili klinické pfiznaky s cystickou fibrézou (CF, napf.
exokrinni nedostateénost pankreatu, opakujici se respiraéni infekce). Genetické testovani
umozni uréeni spravné diagnozy.

Ambulantni anestezie

Neni popisovana. Moznost provedeni ambulantni anestezie by méla byt zvazena
individualné pro kazdého pacienta. Musi byt zajist€éna odpovidajici bezpecnostni opatfeni.

Porodnicka anestezie

Cisafsky fez v pfipadé hypoplastického nebo deformovaného porodniho kanalu. Peclivé
vyhodnoceni rizik subarachnoidalni €i epiduralni anestezie (deformity, krvaceni) proti celkové
anestezii (mozné obtiZné dychaci cesty).
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