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Doporuceni pro vedeni anestezie

u 3-M syndromu

Nazev nemoci: 3-M syndrom
ICD 10: Q87.1

Synonyma: Dolichospondylicka dysplazie, 3M trpaslictvi, ,gloomy face® syndrom, Le Merrer
syndrom

Souhrn o nemoci: 3-M syndrom je autozomalné recesivni geneticka porucha,
charakterizovana signifikantnim pre— a postnatalnim zpomalenim rastu. Patfi mezi vzacna
onemocnéni, v Evropé ma prevalenci niz§i nez 1 osoba na 2000 v bézné populaci a
postihuje méné nez 200 000 osob v populaci USA, s méné nez 100 publikovanymi pacienty v
Iékarske literatufe od roku 1975.

Pojmenovani onemocnéni vzniklo z inicial tfi autorll — Miller, McKusick a Malvaux, ktefi o
syndromu jako prvni v literatufe publikovali. Choroba je ve vétSiné pfipadl zpusobena
mutaci v genu Culin 7 (CUL7) na chromozomu 6p21.1, nebo v Obscurin-like 1 (OBSL1) genu
na chromozomu 2q35-36.1, ktery koduje cytoskeletalni adaptor protein. Nedavno byl
identifikovan tfeti gen na chromozomu 19q13.32, kddujici Coiling coil doménu obsahujici
protein 8 (CCDCS8).

3-M syndrom je charakterizovan proporénim, ale zavazné opozdénym rustem, k némuz
dochazi jiz v déloze. Vysledkem je vySka v dospélosti mezi 115-150 cm. Pre- a postnatalni
opozdéni je doprovazeno specifickou podobou oblieje, skeletu a normaini inteligenci.

Mezi obliCejové zmény patfi: trojhranny obliCej, plné obocCi, hypoplasticky stfed obliceje,
vyrazna $picka nosu, nozdry smérujici nahoru, dlouhé philtrum s prominujicimi usty a rty a
Spi€ata brada. Obvod hlavy zlstava normalni, €elo prominuje. Velkd hlava puUsobi
disproporcné oproti velikosti ¢ela.

Télesné anomalie zahrnuji prominujici trapézy, kratky Siroky krk, deformované sternum,
kratky hrudnik, hranatd ramena, kfidlaté lopatky, kratké malicky, prominujici paty,
hyperlordézu a volné klouby (Casté kycelni dyslokace). V lumbosakralni drovni je nékdy
rozstép patere. Téla obratll jsou vétSinou dlouha a zkracena. Dlouhé kosti jsou cylindrické s
uzkymi diafyzami. Panev je mala s malymi lopatami kyCelnich kosti.

Specifickou indikaci k operaci je prodluzovani kosti. Lécba rastovym hormonem byva ¢asto
nedostatec¢né efektivni. U chlapct je pfitomen hypergonadotropni hypogonadismus.

Existuji pouze 2 pisemné zminky o anesteziologickém postupu u pacienttd s 3-M. Jedna se o
pfipad 6letého chlapce pfi operaci tfiselné kyly, ktery nenaznacuje ovlivnéni bézného
postupu pfi anestezii v détstvi. Naopak pfipad mladé téhotné Zeny s 3-M syndromem
podstupujici cisafsky fez poukazuje na mozné potize pfi zajiSténi dychacich cest zplsobené
anatomickymi zménami pfi syndromu, t&€hotenstvi & obéma.




Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineCny

Mozna Spatna diagn6za

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

Typické vykony

kazdou stranu v nékolika tydennich intervalech, protoze operace na obou stranach ve stejny
den zvySuje riziko syndromu fatalni tukové embolie.

Nékdy jsou tfeba operace zubl a hypospadie.

Typ anestezie

Neexistuje zadné specialni doporuceni pro celkovou ¢&i regionalni anestezii. Choroba
neovliviiuje respiraéni, srdeéni, endokrinni ani neuromuskularni systém. Navic geneticka
manifestace postizeni vylu€uje vliv na metabolismus anestetik, ktery by podporoval inhalaéni
nebo intravendzni vedeni anestezie. Anatomické odchylky jako kratka patef a kyfoskolioza
mohou zplsobovat potize pfi regionalni anestezii v oblasti krku. | pfes absenci kyfoskoliézy
ma byt vylou€en roz&tép patefe, pokud se pfedpoklada provedeni neuroaxialniho bloku.

Nezbytna dopliikova predoperacni vySetreni (vedle standardni péce)

Dano pacientovou anamnézou a typem operace.

RTG lumbalni oblasti a MRI vySetfeni bederni patefe jsou s vyhodou pro vylouceni rozstépu
patefe, pokud je v planu neuroaxialni blok.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Vzhledem k raritnim zminkdm o anesteziich (jeden pfipad t€hotné pacientky s obtiZnym
zajisténim dychacich cest) neexistuje dostatek dat. Jako analogii s ostatnimi chorobami s
opozdénym vyvojem a s nizkou postavou, velikost endotrachedlni kanyly vztahujeme k
pacientové hmotnosti spiSe nez k véku.

Syndrom mulze byt spojen s obtiznou intubaci v dospélosti kvuli progresi kostnich a
oblicejovych abnormalit. Kratky krk, hypoplazie stfedu obliceje a maxily, prominujici usta
atd., mohou vést k obtizné laryngoskopii a potizim pfi intubaci. Je tfeba mit k dispozici
vybaveni na obtiznou intubaci (LMA, buzie, videolaryngoskop, fibroopticky bronchoskop a
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pomicky pro chirurgické zajisténi DC). Pfi pouziti myorelaxancii jako vekuronium nebo
rokuronium by mél byt k dispozici sugammadex.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

Nic zvlastniho neuvedeno.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Nic zvlastniho neuvedeno.

Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Nic zvlastniho neuvedeno.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Nékteré déti jsou chronicky léCeny rastovym hormonem (RH), aby doSlo ke zlep$eni jejich
ristu do vySky. RH neinteraguje s anestetiky. Chronicka IéCba u déti vede k relativni
inzulinové rezistenci a predisponuje tyto déti k rozvoji diabetu Il. typu. LéEba pomoci RH v
détstvi nenaznacuje zvy3ené riziko rozvoje hypertenze, zda se, Ze ma dobry efekt na
metabolismus tukd u déti, snizuje aterogenni index alespon do 6 let véku. U déti IéEenych
pomoci RH je potfeba dalSi sledovani do dospélosti kvuli vy§Simu riziku kardiovaskularnich
chorob v pozdéjsSim véku.

Anesteziologicky postup

Co se tyCe perioperacniho obdobi, neni tfeba zadna specificka doporuceni. Je zde pouze
zvySené riziko obtizné intubace, které muze ovlivnit anesteziologicky postup.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Je doporuc¢ena monitorace hloubky nervosvalové blokady, pfedev§im u pacientd, u kterych
se vyskytly potiZe pfi intubaci.

Mozné komplikace

Nic neni popsano.
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Pooperaéni péce

Pouze vzhledem k typu opera¢niho vykonu a udalosti béhem né,;.

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

Nic neni popsano.

Ambulantni anestezie

U déti se nepredpokladaji potize pfi zajisténi dychacich cest, tudiz jsou vhodnymi kandidaty
pro ambulantni anestezii.

Porodnicka anestezie

PotiZe s intubaci mohou byt akcentovany b&éhem téhotenstvi.
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