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DoporucCeni pro vedeni anestezie u

achondroplazie

Nazev nemoci: Achondroplazie

ICD 10: Q77.4
Synonyma: Chondrodysplazie, chondrodystrophia fetalis

Souhrn o nemoci: Achondroplazie je nejCastéjSi z pfiblizné 100 popsanych druhu skeletalni
dysplazie, které vedou k dwarfismu (nanismu). Incidence je asi 0,5-1,5 na 10 000
novorozencu [1]. Mutace de novo jsou pfi¢inou az 80 % vSech onemocnéni. Onemocnéni se
dédi autozomalng dominantnd. Zeny jsou postizeny &ast&ji nez muzi [13,19,22]. Z
genetického hlediska jde o mutaci v genu pro receptor 3 rastového faktoru fibroblastl
(FGFR3) [2]. Tato mutace zplsobuje inhibici proliferace chrupavek a poruchu enchondralni
osifikace. Dlsledkem je pfedCasna osifikace epifyzealnich chrupavek. Klinicky jsou pro toto
onemocnéni charakteristické nasledujici znaky: disproporéni nanismus (dwarfismus),
relativné velka hlava, hypoplazie stfedoobli¢ejovych struktur, deformace patefe, osové
deformity dolnich koncetin, ruka tvaru ,trojzubce®. Primarné nebo sekundarné mohou byt
postizeny i dalSi organové systémy [1,14]. Ztoho dlvodu Ize pozorovat také
anesteziologické zvlastnosti.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedine¢ny

MoZna $patna diagnoza

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Otorinolaryngologie: tonzilektomie, adenotomie, gromety (tympanostomické ventilacni
trubicky); stomatochirurgie a maxilofacialni chirurgie: dysgnacie (zuby tésné blizko u sebe);
neurochirurgie:  ventrikularni  shunt, kraniektomie (stenéza foramen magnum);
spondylochirurgie: stendza patefniho kanalu, kyfoskolidéza; (détska) ortopedie: chybné
postaveni koncetin, prodluzovani; bariatricka chirurgie.

Typ anestezie

Nelze dat obecné doporuceni tykajici se idealniho anesteziologického postupu, protoze
potencialni problémy skyta jak celkova, tak i regionalni anestézie [2,14,19].

Celkova anestézie: typické popisované problémy zahrnuiji:

Extrémni uzkost [2,8,12,37]; obtizny intravendézni pfistup (10-50 %) [2,9]; obtizna ventilace
obli¢ejovou maskou, obtizna intubace [2,4,10,11,18,19,21,23]; cervikomedularni komprese
nebo spiSe ischémie michy (publikované pfipady nahlé smrti, zejména u déti < 4 roky véku)
[3,6,31]; osmkrat vysSi vyskyt obezity, ktera dale potencuje vliv jiz existujicich probléma [14];
vySSi incidence spankové apnoe (obstrukéni nebo centralni) — vzacné sekundarni plicni
hypertenze, restriktivni plicni onemocnéni jiZ v nizkém véku [1,24,25-29]; chronické
respiracni infekce [1,28]; desetkrat vy$si kardiovaskularni rizika — s maximem mezi 25. a 35.
rokem Zivota [30,35], sklon k hypersalivaci. V raném détstvi muze byt problémem hypotonie
nazofaryngealnich svall [25] a gastroezofagealni reflux [28].

Byly popsany i pfipady bezproblémové celkove anestézie [9,12,27].

| pfes popsané zmény na dychacim ustroji je celkova anéstézie Casto povazovana za
metodu volby [1,10]. Z divodu anatomickych zmén na patefi a v oblasti kraniocervikalniho
pfechodu a zvy3ené incidence hydrocefalu je neuroaxialni anestézie relativné
kontraindikovana.

Neuroaxialni regionalni anestézie: tento druh vedeni regionalni anestézie je povazovan za
technicky obtizny (uzky patefni kanal/stenézy, maly epiduralni prostor, kyfoskoliézy,
deformity obratlovych tél [10,23]). Conus medullaris je v patefnim kanalu ¢asto umistén nize
nez obvykle [37]. V nékolika pfipadech byla epiduralni anestézie Uspésné provedena [19-22].
Existuji kazuistiky uvadéjici akcidentalni punkci dury, obtize pfi zavadéni katétru [1], zvySené
riziko napichnuti zily [19], nerovhomérné a nepfedvidatelné (nepfedvidatelné vysoké) Sifeni
anestézie [19,21]. Méla by se dat pfednost epiduralni anestézii kvuli moznosti titrace [13]. U
détskych pacientu je vétSinou injekce lokalniho anestetika do kaudalniho kanalu jednodussi.

Také spinalni anestézie byla uUspé&Sné pouzita [16-18]. Komplikacemi mohou byt
nedostateéna kvalita neuroaxialni analgezie [16], punctio sicca a riziko vysoké spinalni
anestézie [14]. U obou zminénych postupl bylo popsano pouziti opioid [14,18], ale jasna
doporuceni pro jejich davkovani chybi.

Bylo popsano také uspé&sné pouziti kombinované spinalni a epiduralni anestézie (CSE) za
pouZziti epiduralniho katétru s nizkou davkou do spinalniho prostoru, pfi které je mozné zvysit
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rozsah blokady. Navigace pomoci ultrazvuku mulze velmi pomoci pfi identifikaci
meziobratlovych prostor a ke stanoveni vzdalenosti k ligamentum flavum [34,46].

Periferni regionalni anestézie: je mozna. Zavedeni jehly mize byt komplikované.

Sedace pfi védomi / bdéla anestézie: Neexistuji Zadné kazuistiky, které by uvadély zvySeny
vyskyt. Je tfeba postupovat opatrné v pfipadé pfedem znamého syndromu spankové apnoe.

Nezbytna doplikova predoperacéni vysetieni (vedle standardni péce)

Pfedoperacni diagnosticka vySetfeni zalezi na obtizich, které pacient uvadi, a stanovi se na
zakladé detailni anamnézy a fyzikalniho vySetfeni pacienta. Pozornost je tfeba vénovat
zejména pfiznakdm, které mohou znamenat riziko obtizné intubace (maly rozsah otevfeni
ust, velky jazyk, omezeni pohyblivosti kréni patefe v extenzi, hyperplazie tonzil, nestabilita
kréni patefe) [4,13,14].

Nasledujici klinické obtize mohou znamenat, Ze vedle obvyklé pfedoperacni péCe mize mit
smysl indikovat podrobnéjSi diagnostické vySetfeni [1,14,25,28,30]:

e Chronické/probihajici infekce (otitis media):
otorhinolaryngologické konzilium

e Zavazna skoliéza/deformity hrudniho kose:
plicni funkce, echokardiografie, analyza krevnich plynu, radiografické vySetfeni
hrudniku

Poznamka: standardné provadéné testy plicnich funkci jsou vztazeny k vySce a jsou
nespolehlivé. Existuji ale rovnice, na zakladé kterych Ize odhadnout vitalni kapacitu a plicni
objemy u pacientt s achondroplazii [45].

¢ Neurologické obtize (hydrocefalus, cervikomedularni komprese, stendzy patefniho
kanalu):
neurologické konzilium, CT, MRI

e Spankova apnoe:
otorhinolaryngologické konzilium, vySetfeni ve spankové laboratofi, analyza krevnich
plynu

e Kardiopulmonalni obtize (restrikEni onemocnéni plic, plicni hypertenze, cor
pulmonale, onemocnéni srdce):
plicni funkce, elektrokardiografie, echokardiografie, analyza krevnich plyna,
radiografické vySetfeni hrudniku, dalSi vySetfeni dle potfeby.

Poznamka: VypocCty srdecniho vydeje zavisi na télesném povrchu, ktery zase zavisi na
télesné vysce, coz vede k podhodnoceni pozadavk( na srde¢ni vydej. Boydova rovnice
pocita kardialni index (Cl) pravdépodobné nejrealisti¢téji [44].

Je nezbytné zaznamenat vSechny preexistujici neurologické abnormity, zejména pfed
planovanou regionalni anestézii [19]. Neurologické abnormity se u pacientd s achondroplazii
vyskytuji ¢asto [6]. V kojeneckém i détském véku, ale zejména pak v dospélosti pacienti
Casto trpi chronickou bolesti z divodu skeletalnich zmén [3,6].
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Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

K problémdm m(ze dojit z anatomickych pfi¢in pfi ventilaci obli¢ejovou maskou nebo
intubaci [2,4,10,11,18,19,21,23]. Komplikace mlze zpUsobit velky jazyk a vyrazné adenoidni
vegetace. Castym ddvodem pro obtiZznou intubaci je v8ak také omezena flexibilita atlanto-
okcipitalniho skloubeni [10,11,27]. OvSem na druhou stranu je tfeba se pfi intubaci zasadné
vyhnout hyperextenzi kréni patefe kvuli riziku stenézy foramen magnum a nestabilité kréni
patefe (riziko komprese michy) [9-12,19,23,31,43]. Dulezitost tohoto doporuceni doklada
kazuistika netraumatického infarktu kréni michy, ktery vedl u ditéte ke kvadruplegii — a to
dokonce bez pfedes$lé manipulace s kréni patefi [33].

V pfipadech, kdy na zakladé klinického vySetfeni Ize predpokladat obtiznou intubaci, se
doporucuje pfipravit si pomUcky, které se na daném pracovisti obvykle pouzivaiji.

Bdéla intubace pfes fibroskop (vSimnéte si hypoplazie struktur stfedni Casti obliCeje) je
povazovana za preferovanou metodu, ale c¢asto neni proveditelna kvili velké Uzkosti
pacientd [2,8,12,37]. Bdéla intubace s vyuzitim GlideScope neni mozna. Pouziti této
pomucky neni ¢asto mozné z dlivodu makroglosie a pravdépodobné omezenému rozsahu
otevreni ust [4,13,39]. V pfipadé nemoznosti provést bdélou fibroopticky navadénou intubaci,
méla by byt intubace provedena pfi zachovaném spontannim dychani. Obtize se mohou
vyskytnout i pfi pouziti pomucek typu LMA [36].

| pfes pre-oxygenaci pacienti velmi rychle desaturuji [37]. U pacientd se muze dale
vyskytnout také neobvykla kolapsibilita laryngu, trachey nebo bronchl [40]. Pacienty maze
byt obtizné ventilovat. Odvykani od ventilatoru (weaning) muize také trvat déle [43].

V kazuistikach neproblémové intubace pacienti s achondroplazii byva zmifovana mala a
kratka trachea. Pouziva se nasledujici pravidlo: velikost rourky se ma volit podle télesné
hmotnosti (ne jako obvykle podle véku) [2,4,8,9,12,27,40,41]. Mechanickou ventilaci je tfeba
nastavit na 6 ml/kg idealni télesné hmotnosti vzhledem k vySce. V pfipadé indikace zavedeni
hrudniho drénu je tfeba pfedpokladat mozné anatomické variace a mensi mezizeberni
prostory [43].

také v téchto pfipadech je tfeba pfed operaci peclivé naplanovat pfipadné zajisténi
dychacich cest.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivati

Neni uvadéno.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

V pfipadé achondroplazie nebyly dosud popsany zadné pfipady zvlastni profylaxe trombdzy.
Obecné fec€eno je tfeba adekvatni prevenci trombdzy zvazit u v8ech pacientll po nastupu
puberty, zejména v pfipadé oCekavané dlouhodobgjsi imobilizace a operaci na dolnich
koncetinach.

V jedné kazuistice byla popsana zavazna letaini intraoperacni tukova embolie v dusledku
zakroku na dolni koncetiné [32].
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Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

V pfipadé anatomickych zvlastnosti (zejména na patefi €i koncetinach) je tfeba nejvyssi
opatrnosti, aby nedoslo k poSkozeni zpisobenému polohovanim pacienta. Tito pacienti maji
Casto kontraktury kloubl. Néktefi z nich nejsou schopni lezet ani na bfiSe ani na zadech [36].

Existuji kazuistiky dokladujici poSkozeni zpUsobena polohovanim (napf. dva pfipady parézy
brachialniho plexu [9], jeden pfipad ztraty zraku po polohovani na bficho v pribéhu
spondylochirurgického zakroku [24].

Ve srovnani se zbytkem téla je hlava pomérné velka a vzhledem Kk relativné zvySenému
télesnému povrchu muize takto dochazet k vyznamnému poklesu télesné teploty. Zvlasté pak
v pfipadé détskych pacientl, kde je tfeba asné pamatovat na zajisténi tepelného komfortu.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neni uvadéno.

Anesteziologicky postup

Premedikace: Zatimco néktefi autofi nedoporucuji pouziti sedativni medikace, pokud lze
pfedpokladat obtizné zajisténi dychacich cest nebo pokud je u pacienta diagnostikovan
syndrom spankové apnoe [4], jini autofi popisuji, Ze anxiolyza muze u téchto pacientl
pomoci, protoZe jsou ¢asto velmi Uzkostni [2]. U pacientu s obezitou se ¢asto jako profylaxe
aspirace podava ranitidin, metoklopramid nebo citrat sodny [4,14,19].

Anestézie: je-li zajisténi vendzniho pfistupu obtizné, lze zvazit indukci inhalaénim
anestetikem. Vzhledem k velmi volné k(zi a deformitam mékkych tkani a ohybu kloubd,
muze byt nezbytna chirurgicka venesekce [36]. Zajisténi pfistupu do v. subclaviae a v.
jugularis muze byt také naro¢né [43].

Co se tyka pouziti anestetik, jejichz mnozstvi se pocita podle télesné hmotnosti, nebyly
hlaSeny zadné zvlastnosti [2,12]. Pokud je vSak pacient s achondroplazii velmi hubeny, mlize
tento zplGsob davkovani pravdépodobné vést k poddavkovani [37]. U pacientd
s hypersalivaci mize byt podano vagolytikum, ve vét§iné pfipadl je ale dostadujici aspirace
sekretd.

Je tfeba se vyhnout Iékiim s negativné inotropnimi G&inky [1].

Neexistuji zadné absolutni kontraindikace ostatnich Iéku, které se obvykle pfedoperacné
pouZzivaiji.

Nejsou zadné dlkazy, které by naznaCovaly vySSi riziko rozvoje maligni hypertermie.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Monitorace by se méla fidit s ohledem na pacientova existujici organové specificka
onemocnéni. Ve vétSiné pfipadd se popisuje rutinni monitorace dle typu chirurgického
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zakroku [14]. Problém muze pfedstavovat vybér spravné velikosti manzety pro neinvazivni
mérfeni krevniho tlaku.

V pfipadé pfedem znamych kardiorespira¢nich obtizi se doporucuje invazivni monitorace
krevniho tlaku [19].

Mozné komplikace

e Obtizné zajisténi dychacich cest (v&etné mensi velikosti trachealni rourky)

e Hypersalivace

e Casté infekce dychacich cest

¢ Riziko cervikomedularni komprese nebo ischémie michy

e Obtizné vedeni regionalni anestézie s ¢astecné nepfedvidatelné vysokym Sifenim
e VyS§iincidence obezity

e Sklon k syndromm spankové apnoe (obstrukéni nebo centralni)

o Vy3&Si kardiovaskularni riziko

o VyS&Siriziko intraopera¢niho poSkozeni pfi polohovani

Pooperacni péce

Pooperaéni péCe se primarné Fidi dle typu zakroku a existujicich onemocnéni daného
pacienta. Ma se za to, Ze i bez anestézie je sklon k centralni nebo obstrukéni spankové
apnoi zodpovédny za zvySenou mortalitu, a to zejména v asném détském véku
[3,6,30,31,42]. Je zvySené riziko pooperaCnich respiracnich komplikaci [37]. Proto se
zejména u déti doporucuje po chirurgickém zakroku monitorace pulznim oxymetrem [25] — to
se tyka zvlasté pripadd, kde byly pouzity opioidy [19]. Dale je také tfeba naplanovat delSi
pobyt na dospavacim pokoji. Pobyt na lGzku intenzivni pée neni nezbytny, ale jeho vyznam
byl prokazan v pfipadé bariatrické chirurgie [4].

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

Typické diferencialné diagnostické problémy se tykaji pfedevSim neurologickych aspektud
tohoto onemocnéni:

e Potencialni neurologické poruchy po regionalni anestézii (dif. dg. neurologickych
pfiznaku souvisejicich s onemocnénim versus nervové poskozeni zpUsobené
regionalni anestézii).

o MozZnost zvy3eného rizika vzestupné neuraxialni blokady versus spankova apnoe
Z centralni pficiny.
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e Poopera¢ni hypopnoe / apnoe (dif. dg. centralni spankova apnoe spojena se
zakladnim onemocnénim versus rezidualni ucinky opioidu).

e 25,6 % pacientu trpi chronickou bolesti dolnich koncetin. Ta je Casto asociovana
s depresi [47] (dif. dg. pooperacni bolest versus chronicka bolest).

Ambulantni anestezie

Dosavadni existujici literatura neuvadi zadna doporuceni tykajici se ambulantnich zakrokd u
pacientl s achondroplazii. Anestézie v ambulantnich podminkach by neméla byt provadéna
z vy$e zminénych divodu moznych pooperacnich problému. To se tyka zejména détskych
pacientl. | bez anestézie je riziko nahlé smrti vyznamné vySSi nez v obecné populaci
pfedevSim v prvnim roce zivota [38].

Porodnicka anestezie

Mnoho ¢&lankl, které se tykaji neuroaxialnich anesteziologickych postupl v pfipadé
achondroplazie, pojednavaji o anestézii pfi cisafském fezu. Kvuli disproporcim mezi velikosti
hlavicky ditéte a panve matky maji téhotné Zeny s achondroplazii vysoké procento
planovanych cisarskych fezl [19,23]. VétSina ¢lankl poukazuje na anesteziologické dilema
potencialné obtizné zajistitelnych dychacich cest a potencialné obtiZzné regionalni anestézie
[13-16,21]. Z dGvodu lepsi titrovatelnosti by méla byt dana prfednost epiduralni anestézii [13].
V pfipadé urgentniho zakroku byla uspé3né provedena i spinalni anestézie [14]. Celkova
anestézie musi byt u téchto Zen obzvlasdté peclivé naplanovana. Néktefi autofi ji davaji
pfednost [1,10,41]. Jiz existujici zmény na dychacim systému se u t€hotnych jesté obtiznégiji
zvladaji. Je tfeba navic pocitat také se snizenou funkéni rezidudlni kapacitou — snizeni bude
jisté vyraznéjSi nez u normalni téhotné — jako dulsledek hypoplazie hrudniku a mozné
restriktivni poruchy plicnich funkci, jez ma za nasledek intrapulmonaini zkraty. To znamena,
Ze navic ke zménam na dychacim ustroji maji tyto Zzeny velmi omezenou plicni rezervu,
z Cehoz vyplyva vys$Si riziko hypoxie [23]. Fenotypicky feCeno se tyto pacientky zdaji
v 16. gestaénim tydnu jako jiné zeny ve 30. gestacnim tydnu [19]. To mize znamenat také
(Casnéji) zvy3eneé riziko aspirace.

Neexistuji zadna doporuceni tykajici se anesteziologickych postupul v pribéhu téhotenstvi.
Pfi rozhodovani se pro ur€ity typ anesteziologického postupu je tfeba postupovat
individualné po podrobné analyze pfinosu a rizik.

U pacientek s achondroplazii se ke snizeni potfeby morfinu hodi pro pooperaéni analgézii
TAP bloky [37].
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