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Doporučení pro vedení anestezie 
u Shwachman–Diamondova syndromu 

Název nemoci: Shwachman–Diamondův syndrom 

 
ICD 10:  Q45.3 
 
Synonyma: Schwachmanův syndrom, Shwachman-Bodian-Diamondův Syndrom, 
Shwachman-Diamond-Oski syndrom, Shwachman-Bodianův syndrom, Insuficience 
pankreatu a vrozená lipomatóza pankreatu, Metafyzální chondrodysplasie (Shwachman–
Diamondův typ), SDS 
 
Souhrn o nemoci: Shwachman-Diamondův syndrom (SDS) je vzácná autozomálně 
recesivní porucha. Přibližně 90% pacientů s SDS má bialelické mutace v Shwachman-
Bodian-Diamond-Syndrom genu, který kóduje protein zapojený do zrání ribozomu. SDS se 
vyznačuje exokrinní pankreatickou nedostatečností, dysfunkcí kostní dřeně a kostními 
deformitami. Mohou být také přítomné poruchy imunity, jater a srdce. Na zobrazovacích 
metodách můžeme pozorovat pankreatickou lipomatózu. Pankreatická nedostatečnost se u 
mnoha pacientů zlepšuje s věkem. Neutropenie je patrná u většiny jedinců s SDS. Přibližně 
50% pacientů má anémii nebo trombocytopenii. Vyšetření kostní dřeně obvykle vykazuje 
hypocelularitu. U pacientů s SDS se může vyvinout aplastická anémie, myelodysplastický 
syndrom nebo akutní myeloidní leukémie. Kostní projevy SDS zahrnují malou postavu, 
dysplázii hrudního koše, metafyzální dysostózu a osteoporózu. Mezi léky užívané k léčbě 
SDS patří: p.o. pankreatické enzymy, vitaminy rozpustné v tucích (A, D, E a K) a faktor 
stimulující kolonie granulocytů (G-CSF). I s adekvátní náhradou pankreatických enzymů 
zůstává většina pacientů s SDS na nebo pod třetím percentilem výšky postavy. 

 

Medicína se stále vyvíjí 

Možná nové znalosti 

Každý pacient je jedinečný 

Možná špatná diagnóza 

 
  

Více informací o nemoci, referenčním centrům a organizační informace naleznete 
na webu Orphanet: www.orpha.net 
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Typické výkony 

Ortopedické operace ke korekci kostních deformit (končetiny, hrudník). Operace srdce pro 
korekci vrozených srdečních vad (obvykle v časném dětství). Císařský řez pro hypoplastický 
porodní kanál. 

 

Typ anestezie 

U pacientů trpících SDS byla popsána celková i regionální anestezie. Nejsou známy žádné 
kontraindikace na konkrétní anestetika. 

Deformace skeletu mohou znemožňovat provedení regionální anestezie založených na 
orientačních bodech. Doporučuje se provedení ultrazvukem naváděné regionální anestezie. 
Neuroaxiální blokáda může být limitována skoliózou. 

Před provedením neuroaxiální blokády či regionálních forem anestezie s rizikem krvácení je 
třeba vyloučit koagulopatii a trombocytopenii. 

U pacientů s kardiálním rizikem by se neměl k lokálnímu anestetiku přidávat adrenalin, který 
může způsobit tachykardii či arytmie. 

 

Nezbytná doplňková předoperační vyšetření (vedle standardní péče) 

K vyhodnocení poruch koagulace by měl být proveden krevní obraz a vyšetření koagulačních 
parametrů (deficit resorpce vitamínu K a zvýšené INR, hypoplazie kostní dřeně a 
trombocytopenie, anémie nebo neutropenie). K identifikaci pacienta s poruchou krvácení 
pomůže i pečlivé odebrání anamnézy. 

Objemy plic, zejména vitální kapacita plic, by mohly být limitovány u pacientů s SDS s 
hrudními deformitami. 

Předoperační echokardiografie je užitečná při hodnocení srdeční dysfunkce. 

 

Zvláštní příprava na zajištění dýchacích cest 

Zubní nerovnosti, dysplastický obličejový skelet či krční obratle mohou vést k potížím při 
intubaci. Důkladné klinické vyšetření může odhalit zásadní patologii dýchacích cest. U těchto 
pacientů by mohlo být preferované provedení fibrooptická intubace u bdělých / mírně 
sedovaných pacientů s SDS. 

Opakované infekty dýchacích cest v důsledku neutropenie mohou vést k bronchiální 
hyperreaktivitě. 
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Zvláštní příprava před podáním krevních derivátů 

Pancytopenie nebo jednotlivé cytopenie (neutropenie, anémie nebo trombopenie) jsou časté 
a měly by být vyhodnoceny před každým chirurgickým zákrokem. Transfuzní trigger by měl 
individualizován, protože chronicky anemičtí pacienti mohou být přizpůsobeni nízkým 
hladinám Hb. U imunokompromitovaných pacientů je třeba zvážit imunologický dopad 
transfúze. 

Nedostatek vitamínu K a onemocnění jater (vedle trombocytopenie) mohou vést ke 
krvácivým poruchám. POC testování (point of care, pozn. překladatele), jako 
trombelastometrie, a prokoagulancia by měla být dostupná.  

 

Zvláštní příprava před zahájením antikoagulace 

Nutnost perioperační antikoagulace by měla být zvážena s ohledem na riziko krvácení a 
měla by být vyhodnocena při multidisciplinární diskuzi. 

 

Zvláštní opatření při polohování, transportu a mobilizaci pacienta 

Časté kostní deformace a deficit vitaminu D mohou vyústit ve sníženou kostní stabilitu. 
Polohování pacientů by proto mělo být prováděno obezřetně s nutností vyhnout se otlakům a 
zlomeninám. 

 

Interakce chronické medikace a anesteziologických agens 

Dopaminové receptory v CNS mohou být ovlivněny u pacientů s SDS. Nicméně klinické 
důsledky užití léčiv interagujících s dopaminergním systémem (např. haloperidol, droperidol) 
jsou nejisté. 

 

Anesteziologický postup 

U pacientů s SDS byla úspěšně provedena celková i regionální anestezie. 

V závislosti na typu chirurgického zákroku musí anesteziolog vyhodnotit riziko obtížného 
zajištění dýchacích cest proti riziku obtížného provedení a krvácení u regionálních technik. 

Imunodeficience (neutropenie) vyžaduje maximální antiseptická opatření pro všechny 
invazivní postupy. 

U pacientů s SDS je v literatuře popsána subglotická stenóza. Menší endotracheální kanyla, 
než je odhadována, by měla být k dispozici. U pacientů s inspiračním stridorem a / nebo 
dušností by tato patologie měla být vyloučena pomocí laryngoskopie lékařem ORL. 
Alternativou je provedení bdělé fibrooptické intubace. 
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Zvláštní či doplňující monitorace 

Obzvláště u pacientů s deformacemi dýchacích cest či hrudníku nebo klinickou svalovou 
slabostí je doporučena pečlivá monitorace nervosvalové blokády. 

. 

Možné komplikace 

Obtížné zajištění dýchacích cest, selhání neuroaxiální blokády, zlomeniny kostí, krvácení. 
Srdeční dekompenzace, zejména u dětí s nekorigovanými srdečními vadami. Ekchymóza 
může být viděna při použití vysokotlakých turniketů. 

 

Pooperační péče 

Deformace dýchacích cest a hrudníku mohou vést ke zvýšené dechové práci. Měla by být 
zajištěna adekvátní a prodloužená pooperační monitorace na dospávacím pokoji, JIP či 
oddělení intermediární péče. 

 

Diferenciální diagnostika  

Shwachman-Diamondův syndrom sdílí klinické příznaky s cystickou fibrózou (CF, např. 
exokrinní nedostatečnost pankreatu, opakující se respirační infekce). Genetické testování 
umožní určení správné diagnózy. 

 

Ambulantní anestezie 

Není popisovaná. Možnost provedení ambulantní anestezie by měla být zvážena 
individuálně pro každého pacienta. Musí být zajištěna odpovídající bezpečnostní opatření. 

 

Porodnická anestezie 

Císařský řez v případě hypoplastického nebo deformovaného porodního kanálu. Pečlivé 
vyhodnocení rizik subarachnoidální či epidurální anestezie (deformity, krvácení) proti celkové 
anestezii (možné obtížné dýchací cesty). 
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