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DoporucCeni pro vedeni anestezie u

Apertiiv syndrom

Nazev nemoci: Apertliv syndrom

ICD 10: Q87.0

Synonyma: ACS 1, Akrocefalosyndaktylie typu 1
Souhrn o nemoci:

Apertav syndrom byl pojmenovan po francouzském pediatrovi Eugene Apertovi, ktery v roce
1906 poprvé popsal soubor pfiznakd syndromu. Jde o vrozenou formu
akrocefalosyndaktylie, jejiz charakteristikou jsou malformace lebky, rukou, nohou a oblieje.

Jde o vzacné onemocnéni, které se vyskytuje pfiblizné u 1 ditéte na 160 000 zivé
narozenych déti. Jde o autozomalné dominantné dédi¢né onemocnéni a obé pohlavi
postihuje stejnou mérou. Ve vétsiné pfipadul se jedna o sporadickou mutaci, ale byla zjiSténa
pri¢inna souvislost s vy§sim vékem rodicu.

Postizeny je 10. chromosom a byly zjistény 2 hlavni defekty genu pro receptor
fibroblastového rustového faktoru typu 2. Vysledny abnormalni receptor zabrariuje apoptdze
bunék, a tedy u jedincl postizenych Apertovym syndromem mohou byt srostlé prsty rukou a
nohou. Tyto rasty mohou byt kozni €i kosténé. Receptory v lebce jsou postiZzeny také a
zpusobuji pfedCasny srlst lebecénich vl a tedy kraniosynostozu.

Apertav syndrom je rozeznatelny hned po narozeni diky deformitdm na rukou a nohou, ale
oblicejova deformace muze byt v nékterych pfipadech méné zietelna.

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

MoZna Spatna diagnoza

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



http://www.orpha.net/

Syndrom je charakterizovan bezpocétem typickych projevd. Je pfiinou 4,5 % vSech
kraniosynostoz. PfedCasné srusty lebecnich $vii mohou byt na lebce i obliceji a tyto srusty se
mohou li§it co do poctu a mist postizeni. V mistech srostlych $vi je redukovan rust kosti, a to
je kompenzovano v oblastech, kde sristy nejsou. Proto maji déti charakteristicky tvarovanou
lebku. Casta je brachycefalie v pfipadech, kde koronalni $vy srostou pfedéasné a vedou ke
zkraceni mezi pfedni a zadni €asti lebky. VétSinou jsou postizeny oba koronalni Svy. Tize a
velikost postizeni lebky je zavisla na poctu postizenych Svu.

Dal8i charakteristiky postizeni obliCejové Casti zahrnuji hypoplazii stfedni Casti obliCeje,
hypertelorizmus a sten6zu choan. Pokud rast mozku predbéhne rust lebky, nevyhnutelné to
vede ke zvyS$eni intrakranialniho tlaku. Daldim nasledkem abnormalniho vyvoje lebky jsou
mélce polozené orbity, vedouci k protruzi o€nich bulbt a nékdy az nemoznosti dovfit vicka. To
je znamo jako exorbitismus.

DalSim postizenim jsou mnohoCetné syndaktylie na rukach a nohach, které byvaji
oboustranné, ale ne vzdy symetrické. U déti s Apertovym syndromem jsou také popisovany
dalsi anatomické abnormality, které jsou ale vzacné. Zahrnuji srdeéni postiZeni, polycystické
ledviny a stendzu pyloru.

Nejvétsi obavy anesteziologl jsou spojeny s dychacimi cestami. Ventilace pfes obli¢ejovou
masku muaze byt obtizna z dldvodu hypoplazie stfedni ¢asti obliceje. Tito pacienti ¢asto trpi
obstrukéni spankovou apnoe, a proto jsou predisponovani k obstrukci dychacich cest béhem
uvodu do anestezie. Toto riziko snizime pouzitim vzduchovodu. Nékteré déti mohou trpét
centralni apnoe.

V jedné praci se popisuje vyssi incidence bronchospasmu u téchto pacientl. Déti s Apertovym
syndromem maiji zvySenou sekreci, ktera mize zpUsobit sipani a pfispét tak ke zvySené
drazdivosti dychacich cest. Déti mivaji sristy krénich obratl C5/6, ale intubace tim ovlivnéna
neni.

DalSim ofiSkem pro anesteziologa je pfistup do periferniho cévniho fecisté. Tento problém
narlista v pfipadé operace na jedné Ci vice koncetinach. Vzhledem k tomu, Ze déti se dostavaji
na operacni sal opakované, tyto komplikace se zvySuiji.

Proto néktefi anesteziologové nepozaduji na vykony jako CT vySetfeni Ci pfevazy zajiSténi
periferni zily. V pfipadé nutnosti muze byt pouzit intraosealni pfistup &i intramuskularni podani
léku.

Typické vykony

RozruSeni syndaktylie, kraniosynostéza, zubni chirurgie, ortopedické vykony, pfevazy, fronto-
orbitalni korekce.

Typ anestezie

Neni jednoznac¢né doporuceno, zda zvolit celkovou €i regionalni anestezii. Nejsou znamé
zadné kontraindikace pouziti 1€k pouzivanych béhem anestezie. Je mozné zvolit celkovou ¢i
regionalni anestezii.

Vzhledem k vys8iincidenci obstrukéni spankové apnoe je vhodné pouziti regionalnich technik,
v pfipadech, kdy je to mozné. Cilem je vyhnout se perioperacnimu a poopera¢nimu podani
opioidl a tim snizit riziko pooperacni obstrukce a apnoe. Je tfeba zvazit, zda provést radgji
jednostranny €i oboustranny vykon na rukach.
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Regionalni anestézie mlze predstavovat pro anesteziologa vyzvu, jelikoz anatomické poméry
na rameni mohou byt zménéné a mohou byt spojené se snizenou moznosti abdukce, zvlasté
u teenageru a starsich.

Nezbytna doplikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

V pfipadé symptomatologie je nutné provést spankovy test. V pfipadé znamek kardialnich
symptomd je tfeba provést EKG a echokardiografické vySetfeni.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

K redukci slinéni muaze byt v premedikaci pouzit atropin, ale neni to nutné. Z davodi
opozdéného vyvoje u nékterych déti jsou doporu€ovana anxiolytika, ale je tfeba brat na zfetel
potencialni riziko obstrukce dychacich cest.

Z duvodu hypoplazie stfedni ¢asti oblieje mize byt ventilace pfes obli¢ejovou masku obtizna.
To Ize vyfesit zavedenim Ustniho vzduchovou, ale mize byt slozité dosahnout dostate¢nou
hloubku anestezie pro jeho toleranci. Pomlze technika dvou osob. Déti s Apertovym
syndromem obvykle nemivaji zvy3ené riziko obtizného zajisténi dychacich cest intubaci.

Vzhledem k vySSi incidenci supraglotické obstrukce, mlze byt v Easném pooperacnim obdobi
vhodné zavedeni nosniho vzduchovou, ale je tfeba pocitat s rizikem jeho obtizného zavedeni
z davodu zuzeného nasofaryngealniho prostoru. V pfipadé potfeby pouziti CPAP/BIPAP je
treba dité umistit na vhodné oddéleni, které je schopné zajistit adekvatni péci.

V pfipadé, ze dité podstupuje rekonstrukci stfedni ¢asti obliCeje i ma nasazeny distrakeni
aparat, je zajisténi dychacich cest obtizng&jsi.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

Nejsou znamé udaje o konkrétnich problémech spojenych s podanim krevnich derivatu.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Nejsou dostupné udaje ke zvlastni antikoagulaéni |é€bé. Nic nenasvédCuje tomu, Ze by
pacientiim hrozilo vySsi riziko hluboké Zilni trombdzy.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Oc¢i pacientl jsou pro neuplné dovreni vicek citlivé. Je tedy tfeba o€i radné zvlh¢it a zajistit
jejich fadné zalepeni a vypodlozeni. U pacientl se vyskytuji mnohocetné koncetinové
abnormality a je tedy nutné Fadné vypodlozZeni, zvlasté u mist predisponovanych k otlakim.
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Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Nejsou dostupné udaje.

Anesteziologicky postup

Je nutné se vyhnout excesivnimu podavani opioidd z divodu vys$Siho rizika obstrukéni
spankoveé apnoe. Je tedy s vyhodou pouZiti regionalnich technik s cilem redukce podavanych
davek opioidu.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Rozsah chirurgického zakroku urCuje potfebnou miru invazivniho monitorovani.
Kraniosynostéza vyZaduje invazivni monitorovani arterialniho tlaku a je vhodné zavedeni
centralniho venozniho katetru.

Pacienti maji sklon ke zvySenému poceni a na rozdil od ostatnich pacientl podstupujicich

operaci syndaktylie neni vzdy nutné jejich aktivni zahfivani. Pokud jsou aktivné zahfivani, hrozi
riziko vzniku horecky, je tedy tfeba stalé monitorovani télesné teploty.

Mozné komplikace

Sedativa jsou potencialné nebezpecna, protoze mohou zpUsobit obstrukci hornich cest
dychacich.

Pooperacni péce

Vzhledem ke zvy$ené incidenci supraglotické obstrukce dychacich cest mGze byt v ranném
pooperacnim obdobi pfinosné pouziti nosniho vzduchovodu (viz vySe). Pokud je dité zavislé
na CPAP/BIPAP, musi byt po operaci pfeloZzeno na pfislusné oddéleni, které je schopno tuto
péci zajistit.

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

Komplikace zpUsobené timto onemocnénim béhem anestezie jsou dany druhem chirurgického
zakroku. Pokud je dité zaintubovano, tak nahly vzestup tlaku v dychacich cestach maze byt
disledkem ucpani endotrachealni kanyly hlenem Ci sekrety. Nevyskytuji se zadné jiné bézné
komplikace ve vztahu k tomuto onemocnéni.

Ambulantni anestezie

Jelikoz déti s Apertovym syndromem maji zvySené riziko obstrukéni spankové apnoe, je nutné
peclivé zvazit kazdy ambulantni vykon. V ramci jednodenni chirurgie je mozné provést pfevazy
a malé zakroky, které nevyzaduji podani opioidu.

Porodnicka anestezie

Nejsou dostupné udaje o zvySeném riziku u t€hotnych pacientek s Apertovym syndromem.
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