orphan Y

Doporuceni pro vedeni anestezie

u syndromu delece 22q11.2

Nazev nemoci: syndrom delece 22g11.2
ICD 10: D82.1 (DiGeorglv syndrom), Q93.81 (velo-kardio-facialni syndrom)

Synonyma: DiGeorgliv syndrom, velokardiofacialni syndrom (VCFS), Shprintzentv syndrom,
“CATCH-22” syndrom, syndrom konotrunkalni obli¢ejové anomalie, Takao syndrom

Souhrn o nemoci: Syndrom delece 22g11.2 je genetické onemocnéni, jehoz vysledkem jsou
variabilni fenotypy v€etné& DiGeorgeova ¢i Shprinzenova syndromu. Klinickd manifestace se
muze lisit, zahrnuje defekty kardiovaskularniho systému (vétSinou konotrunkalniho ptvodu),
hypoplazie thymu a velo-faryngedlni malformace. Pacienti mohou trpét neurologickymi
vyvojovymi poruchami zahrnujici nedostatek intelektu a psychiatrickd onemocnéni.

Prevalence syndromu delece 22g11.2 je asi 1:4000 zivé narozenych déti a je nejCastéjSi
mikrodele¢ni chromozomalni vadou. RGzné deformity plynou z prenatalnich abnormalit tfeti a
Ctvrté zaberni vychlipky a tfetiho zaberniho oblouku.

SrdeCni defekty se tykaji zejména vytokového traktu, jako Fallotova tetralogie, poruchy
aortalniho oblouku, defekty komorového septa nebo perzistujici truncus arteriosus.

Vyvojové vady thymu ¢asto vedou k T-bunééné imunodeficienci, ta mize byt pfitomna az u
25-30 % pacientl. Postizeni pfistitnych télisek vede k hypokalcémii a projevuje se jako tetanie
nebo kiece.

Mohou byt pfitomny rozlicné neurologické vyvojové a psychiatrické poruchy, od mirnych
kognitivnich poruch po opakované epizody schizofrenie manifestujici se v Casném détstvi
nebo puberté.

Velofaryngealni anomalie jsou Casté. Pacienti maji zvySené riziko rozstépu rtu a patra, atrezie
choan nebo jinych obstrukci nosnich dychacich cest. Faryngealni insuficience mize vést k
refluxu a porucham krmeni zejména v kojeneckém obdobi. Asociovan muize byt rovnéz s
vyskytem laryngealni fasy (laryngeal web).

Mezi dalSi rysy mohou patfit ledvinné malformace, poruchy sluchu a deformity skeletu jako
skoliéza nebo abnormality kréni patefe.

Medicina se stale vyviji
MoZna nové znalosti
KaZzdy pacient je jedinec¢ny

MozZn4 Spatna diagnoza




a3 Vice informaci o nemoci, referenénim centriim a organizaéni informace naleznete na
v webu Orphanet: www.orpha.net

Typické vykony

Vzhledem k vysoké incidenci malformaci srdce u deleéniho syndromu 22q11.2, musi mnoho
pacientd podstoupit rozliéné kardiochirurgické korekce, &asto jiz v Casném détstvi.
NejCastéjSimi vykony jsou uzaveéry defektl sifiového &i komorového septa, ale nezfidka je
nutna Sirsi chirurgicka Ié¢ba.

Velofaryngealni insuficience, rozstép patra nebo obstrukce nosnich dychacich cest mohou
vyzadovat chirurgické zasahy zahrnujici plastiku patra, tvorbu faryngealniho laloku na zadni
stopce, rhino- &i faryngoplastiku.

Prestoze vétSina pacientu trpi jen mirnym deficitem kognitivnich funkci, mohou byt pro mnoho
diagnostickych a invazivnich vykonu nutné sedace &i anestezie.

Typ anestezie

Nejcastéji popisovanym typem celkové anestezie pfi 22911.2 je kombinovana inhalacni
anestezie s opioidni analgezii, ale totalni intraven6zni anestezie je rovnéz proveditelna. Zde
nejsou zadné zasadni kontraindikace pouziti béznych hypnotik, opioidnich analgetik nebo
nedepolarizujicich svalovych relaxancii. Pouziti sukcinylcholinu je zmifiovano, ale potencialni
nezadouci uc€inky by mély byt zvazovany oproti vyhodé rychlosti jeho nastupu. Vybér anestetik
by mél byt individualizovan s ohledem na stav pacienta, obzvlast se zaméfenim na
malformace srdce a také na typ a délku planovaného vykonu.

Pravidelné se mohou vyskytnout kontraindikace k neuroaxialni blokadé jako kardialni
abnormality, antikoagulace ¢i skolioza.

V literatufe byly reportovany uspésné provedené periferni regionalni blokady u pacientu s
22011.2 dele¢nim syndromem a lIze je zvazovat kdykoliv je to bezpecné pro pacienta a
dovoluje je typ chirurgického vykonu. U kardialné rizikovych pacientd bychom se méli
vyvarovat pridavku epinefrinu k lokalnimu anestetiku, nebot muze vyvolat tachykardii a
arytmie.

Vzhledem k Siroké nabidce rtznych pfistup(, vybira anesteziolog postup s ohledem na komfort
a individualni preference pacienta.

Nezbytna doplnikova predoperacni vysetreni (vedle standardni péce)

Bézna predoperacni diagnostika by se méla zaméfovat na zhodnoceni srde¢ni vady a
predchozi korekéni operaci. U kazdého pacienta bychom se méli dikladné zaméfit na
anamnézu, soucasnhou zdatnost a klinické vySetfeni bez ohledu na preexistujici stav a
planovanou anestezii. V uvahu musime brat pfedchozi vySetfeni nebo chirurgické vykony.
EKG je indikovano i u mladsich a jinak asymptomatickych pacientd k detekci potencialnich
strukturalnich zmén ¢i arytmii.
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Jakakoli znamka kardialniho onemocnéni jako cyanéza, dusnost, pokles fyzické vykonnosti,
musi vést ke kompletnimu kardiologickému vy3etieni v&etné echokardiografie u specialisty
zaméfeného na vrozené srdecni vady.

Kazdy pacient s 22911.2 delecnim syndromem by mél byt vySetfen na potencialni hypoplazii
thymu a z toho plynouci imunologicky, hematologicky nebo endokrinni deficit. Anesteziolog by
se mél také dotazat na predchozi infekce, jeZ by mohly ukazovat na imunodeficienci.

Laboratorni vySetfeni by mélo obsahovat krevni obraz s diferencialnim rozpoctem. Nizka
hladina lymfocytd nebo naznak preexistujici imunodeficience by méla zddvodnit absolutni
pocet T-bunék. Muze se vyskytovat mirna trombocytopenie, ale vétSinou neni klinicky
relevantni. U pacientl s hypokalcémii rutinné stanovujeme hladinu ionizovaného kalcia.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Literatura je stale neprikazna, zda 22q11.2 dele¢ni syndrom jako takovy, je spojen se
zvySenou pravdépodobnosti obtiznych dychacich cest. Nicméné management zajisténi
dychacich cest mize byt u nékterych jednotlived obtizny, vzhledem k pfitomnosti vySe
zminénych abnormalit dychacich cest.

Nekorigovana atrezie choan muize komplikovat ventilaci obli¢ejovou maskou a znemozniuje
nasotrachealni intubaci. Na tuto komplikaci by méla byt brana zfetel zejména pfi uvodu do
anestezie novorozencl a kojenc.

Vzhledem k nalezim uzsSich dychacich cest a kratSi trachey, jsou vétSinou potfebné mensi
intubaéni pomucky nez u béznych pacientd.

ZvySeny vyskyt dysfagie a gastroezofagealniho refluxu muize vést ke zvySenému riziku
aspirace béhem Uvodu do anestezie.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Je nutné intraoperaéné monitorovat hladiny kalcia. V pfipadé podani transfuze peclivé
substituujeme kalcium k prevenci hypokalcemické krize.

Pokud pacient vykazuje znamky imunodeficitu nebo nezname jeho imunologicky status,
preferujeme ozafené krevni derivaty, zejména u déti mladSich jednoho roku.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Aplikujeme vSeobecna pravidla pro perioperacni antikoagulaci. V pfipadé korigovanych
srdeCnich vad mulze byt pacient jiz antikoagulovan a zména rezimu podléha ordinaci
kardiologa Ci kardiochirurga.

Zvlastni opatreni pri polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Nejsou hlaseny. Potencialni malformace patefe jako skoliézy a anomalie kréni patefe vyZaduji
zvlastni pédi pfi polohovani pacienta k vykonu.
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Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Mnoha psychiatricka medikace muze prodluzovat QT interval. Mozné interakce by mély byt
zvazovany zejména pfi podavani antibiotik a antiemetik, které jsou rovnéz znamy
prodluzovanim QT intervalu. Hypokalcémie, zejména klinicky néma, muze tyto interakce
zhorSovat.

Anesteziologicky postup

V zavislosti na komplexité preexistujicich kardiologickych onemocnéni, je nutno vSemi
dostupnymi prostfedky udrzovat srde¢ni vydej, krevni tlak a srdecni frekvenci v normalnim
rozmezi. Abychom pfedesli dekompenzaci pfitomnych kardiologickych onemocnéni, méli
bychom se vyvarovat perioperani stresové sympatikotonii. Zejména u novorozenct a kojencl
s nekorigovanou Fallotovou tetralogii se musime vyvarovat epizodam cyandzy (tet spells) jako
prevence hypoxie a akutniho srde€niho selhani. (pozn. editora (,tet spells” jsou epizody
promodrani zpusobeny néhlym poklesem Kkysliku v krvi, typicky pfi plaéi nebo krmeni,
projevujici se cyanozou kdze, predevsim perioralné, na nehtech a na akrech.))

U pacientu s obstrukéni spankovou apnoi nebo u téch, jez podstupuji korekéni operaci nosni

¢i faryngealni malformace, bychom se méli vyvarovat sedativni premedikaci, jako jsou
benzodiazepiny. Minimalizujeme tim respiracni komplikace.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

V zavislosti na individualnim kardiologickém stavu a pfedchozich korekénich operacich muze
byt indikovan doplnkovy hemodynamicky monitoring. Pravidelna kontrola krevnich plyna by
méla byt provadéna u kazdého pacienta se znamou hyperparathyreoidézou, abychom se
vyhnuli hypokalcémii.

Kontinualni monitoraci krevniho tlaku provadime u pacientd vykazujicich jakékoli znamky
cyanozy nebo dusnosti stejné jako u velkych vykona.

U nékterych pacientd mize byt nutny dodate¢ny kardiomonitoring jako jicnové echo, centralni
zilni tlak, tlak v plicnici nebo jiné metody hemodynamického méreni.

Mozné komplikace

Hypokalcémie mlze vést k paresteziim, generalizované tetanii a kfe€im, coz mize byt obtizné
diagnostikovatelné u novorozencu a kojencu.

Prodlouzeny QT interval je znam jako pfi¢ina malignich arytmii jako jsou Torsade de pointes,
které vyzaduji okamzitou 1éCbu.

U pacientd s T-bunéénym imunodeficitem je nutno pocitat se zvySenym vyskytem
pooperacnich infekci. Pokud se témto pacientim poda neozarena krevni transfuze, je zde
velké nebezpedi rozvoje transfuzi asociovaného “graft-versus-host” onemocnéni (TA-GvHD),
které se jen téZko IéCi a jehoz mortalita stoupa k 90 %.

Jsou také popisovany aspiracni pneumonie na vrub refluxniho onemocnéni a mohou byt
zaménény za kardiogenni plicni edém.
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Pooperaéni péce

Pacienti s deleci 22g11.2 maiji zvySené riziko obstrukéni spankové apnoe na podkladé
povSechné svalové hypotonie a velofaryngealnich abnormalit. Néktefi pacienti, zejména po
korekcich faryngealni insuficience, mohou vyvinout zavaznou faryngealni obstrukci vyzaduijici
delSi pobyt na intenzivni péci. Pooperacni aplikace CPAP mulze redukovat ¢as nutné
monitorace a respiracni komplikace.

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

KfeCové stavy jsou €asté u pacientu trpicich delecnim syndromem 22q11.2, ale jejich zakladni
pri¢inu je Casto tézké identifikovat. Mohou byt zplUsobeny hypokalcémii, taktéz jsou ale
pritomny razné formy epilepsie. Pokud je to nutné, kontrolujeme a substituujeme hladiny
magnezia a kalcia.

Ambulantni anestezie

V literatufe nepopisovana. Nedoporucuje se vzhledem k extenzivnim narokm na pred-, peri-
a pooperacni péci, jak zminéno vyse. Mlze byt provedena u konkrétni kombinace mirné
postizeného jedince a malého chirurgického zakroku.

Porodnicka anestezie

Plodnost neni postizena, ale pfitomnost srde¢nich vad a psychologicky status, muze
téhotenstvi a porod komplikovat. Popisuji se zvySené podty nedonoSenych a mrtvé
narozenych plodd. Systémova antikoagulace maze vést ke zvySenému riziku krvaceni béhem
téhotenstvi a porodu. Pacientky se znamou deleci 22q11.2 by mély byt, pokud mozno,
sledovany v centrech pro rizikova téhotenstvi pacientek se srde¢nimi vadami.

Mohou se vyskytnout kontraindikace neuroaxialnich blokad (antikoagulace, srdeCni vada,
skoli6za atd.) Vzhledem k velké variabilité dele¢niho syndromu 22q11.2 by mélo byt vzdy
individualné zvazovano riziko celkové anestezie pro matku a dité, ve srovnani s neuroaxialni
blokadou.
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