orphan Y

Doporuceni pro vedeni anestezie
u Beckwith—-Wiedemannova syndromu

Nazev nemoci: Beckwith—-Wiedemannuv syndrom

ICD 10: Q87.3

Synonyma: Omfalokéla-makroglosie-gigantismus syndrom (Exomphalos-Macroglossia —
Gigantism Syndrome (EMG Syndrome))

Beckwith-Wiedemannlv syndrom (BWS) je komplexni porucha rustu s odhadovanym
vyskytem 1: 13700 zivé narozenych. Je zpUsoben riznymi genetickymi nebo epigenetickymi
zmeénami ve dvou doménach imprintovaného genu na chromozomu 11p 15. VétSina pfipadu
BWS jsou ojedinélé (85%). Priblizné 15% pfipadu jsou formy familiarni.

Pacienti s BWS se obvykle prezentuji v kojeneckém véku triadou: omfalokéla, makroglosie a
gigantismus. Klinické pfiznaky BWS jsou v§ak rGzné a zahrnuji visceromegalii,
novorozeneckou hypoglykémii, usni ryhy, adrenokortikalni cytomegalii a nezralost ledvin. Z
dlvodu visceromegalie maiji tito pacienti zvySené riziko vyvoje embryonalnich nadora.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineCny

Mozna Spatna diagndza

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



http://www.orpha.net/

Souhrn o nemoci

Souvislost s kardiovaskularnimi vadami je raritni, ale mohou zpUsobit obtize v periopera¢nim
managementu. Diagnéza je vétSinou klinicka a neexistuji zadna absolutni kritéria klinické
diagnézy BWS. V3eobecné je akceptovano, Ze pfitomnost minimalné tfi velkych klinickych
nalezl nebo dvou velkych a tfi malych podporuje klinickou diagnézu. Molekularni diagnostika
je obtizna, vétsinou pro 3iroké spektrum genetickych a epigenetickych abnormalit. Smrt
mohou zpusobit komplikace vzniklé z hypoglykémie, prematurity, kardiomyopatie,
makroglosie nebo tumorl. Néktefi z téchto pacientd vyzaduji opera¢ni korekce makroglosie
a spojenych abnormalit (napf. rozStép patra, omfalokéla nebo odstrané&ni embryonalnich
tumort). Jakkoli BWS samotny zfidka vede k rozvoji neurologickych potizi, hypoglykemické
periody mohou vést k riznym stupfium psychomotorické retardace. Vrozené srde¢ni vady
mohou vyzadovat operaéni feSeni v mimotélnim obéhu. Hlavni perioperaéni obava
anesteziologa v lIé¢bé pacienta s BWS jsou obtizné zaijistiteIné dychaci cesty, opakovana
hypoglykémie a elektrolytova nerovnovaha. Zakladni srde¢ni onemocnéni muize dale
komplikovat anesteziologicky management.

Typické vykony

Chirurgické korekce makroglosie, uzavér defektu bfisni stény a korekce omfalokély,
orchidopexe, odstranéni embryonalnich tumord, chirurgicka korekce zadni chlopné uretry,
rozStép patra (zfidka) a korekce vrozenych srde¢nich anomalii v mimotélnim obé&hu (raritni).

Typ anestezie

Je zde jednoznacéna indikace pro celkovou anestezii.
Neni Zadna zprava o pouziti regionalni i lokalni anestezie.

Premedikaci se obvykle vyhybame, pokud je podezieni na ohrozeni prichodnosti dychacich
cest po podani sedace &i u malych déti s méstnavym srdeCnim selhanim. Pfesto existuji
zpravy o podani premedikace skopolaminem bez komplikaci. Inhalacni Uvod je pomérné
bezpecny, protoze v prubé&hu ventilace obli€ejovou maskou muze predavkovani sedativy
zpUsobit zapadeni jazyka do retrolingvalniho prostoru a zplsobit tak t&zkou obstrukci
dychacich cest.

Bdéla trachealni intubace muze byt provedena bezpelné. Priesto je dobré se ji vyhnout u
nespolupracujicich pfipadli a tam, kde existuje Sance vzniku plicni hypertenzni krize
sekundarné pfi dyskomfortu ¢i z bolesti generované v pribéhu vykonu.

Neexistuje zadna zprava o vzniku maligni hypertermie.

Neni zadna evidence podporujici pouziti sedace pfi védomi pro jakykoli diagnosticky nebo
terapeuticky vykon u pacienta s BWS.

Nezbytna doplikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)
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BWS se obvykle manifestuje v pribéhu détstvi. Protoze klinické projevy tohoto syndromu
jsou variabilni, je vSeobecné akceptovano, Zze pro diagnézu BWS potfebujeme dosahnout
minimalné 3 klinickych nalezl obsahujicich minimalné 2 velké klinické nalezy. Diagnostické
rizika opakovani nez pro fenotypovou/genotypovou korelaci &i perioperacni anesteziologicky
management. Radné zaznamenavani hypoglykémie je nezbytné. K odliseni BWS od
znamych forem kongenitalni hyperinzulinémie by mélo byt provedeno testovani akutni
inzulinové odpovédi. Stanoveni elektrolytd, urey a kreatininu v krvi je nezbytné. VSichni
pacienti by méli byt vySetfeni na hyperkalciurii. Vyznam stanoveni hyperkalciurie je vztazen
k riziku perioperacni ledvinné dysfunkce. SvédCi-li anamnéza ¢&i fyzikalni vySetfeni pro
méstnavé srdeCni selhani, je indikovano komplexni kardiologické vySetfeni. Pfesto bez
pfitomnosti takovych znamek neni indikace pro nestandardni kardialni vySetfeni.

Predoperacni RTG hrudniku je vyZzadovan nejen pro diagnostiku kardialnich anomalii, ale
také k vylou€eni hrudniho neuroblastomu. Polycytémie a hypotyroidismus, jakkoli jsou méné
Casté, by mély byt vylou€eny pfed operaci, kvuli perioperacnim komplikacim jako jsou
krvaceni a prodlouzeni odpojeni od ventilatoru.

Obsahlé kardiologické vySetfeni véetn& EKG, echokardiografie a CT angiografie je nezbytné
pouze v pfipadé podezieni na srde¢ni anomalii v pribéhu fyzikalniho vySetfeni. Vysetfeni
kardiologem je nezbytné, pokud existuji zavazné kardiologické problémy.

UZ bficha je vyzadovan ke zjisténi organomegalie, nefrokalcindzy, ledvin houbovitého
vzhledu a jinych strukturalnich abnormit. Pfedoperaéni CT a MRI bficha je nezbytné k
posouzeni pfitomnosti jakékoli nitrobfisni tumordzni masy pouze v pfipadech, kde predchozi
UZ bficha prokazal pfitomnost tohoto uUtvaru. Opétovny adekvatni screeing (je-li obecné
indikovan) by mél byt ponechan pediatrovi/genetikovi a neni ukolem pfedoperacniho
screeningu.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Kvali makroglosii mGze byt ventilace obliCejovou maskou bez orofaryngealniho/
nasofaryngealniho vzduchovodu ¢&i jiné pomucky obtizna. Protoze jazyk mlze byt snadno
dislokovan, je endotrachealni intubace nebo zavedeni laryngedlni masky mozno provést
standardnimi technikami. Vzdy ale musime byt pfipraveni na obtizné zajisténi dychacich cest
u v8ech pacientl s BWS. K rozhodnuti o moznostech nasotrachealni intubace je tfeba
podrobné vysSetfeni dutiny Ustni, protoZe rozstép patra nebo uzavfieny rozstép patra mize
zhorsit podminky.

Pacienti s makroglosii ob&as vyzaduji bdélou trachealni intubaci nebo prohlidku hlasivkovych
vazul pfi védomi. Toto muze usnadnit topicka anestezie. Pokud je pak vidét glottis, muze byt
nasledné proveden bud inhalaéni, nebo intravendzni Uvod. V pfipadé preexistujici obstrukce
dychacich cest by mél byt proveden inhalaéni uvod. Nasalni vzduchovod vytvoreny
z endotrachealni kanyly je uZite€ny k uvolnéni obstrukce pfi prohlubovani anestezie. V téchto
pfipadech pak mizeme pfipojit dychaci okruh k endotrachealni kanyle pouzité jako nosni
vzduchovod pro podani inhalaénich anestetik a kysliku v prdbéhu intubacnich pokusu.
Dal$im manévrem, ktery muze zlepsit ventilaci je tah jazyka dopfedu a dold.

V pfipadé planované glosektomie je pro chirurga nasotrachealni intubace vyhodna a ve
vétsiné pfipadl mize byt provedena standardné s pomoci Magillovych klesti. Endotrachealni
kanyla s balonkem je preferovana, protoZe neni lehké odhadnout velikost trachey u BWS
pacientd (vétSi pramér trachey u pacientu s BWS), dale k vyvarovani se rizik vzniklych
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vyménami trachealni rourky (v situacich obtizné intubace) a na zavér také k vyvarovani se
aspirace krve v pribéhu orofaryngealni operativy.

Nosni vzduchovod je uziteCny k uvolnéni poopera¢ni obstrukce dychacich cest pfi otoku
jazyka zplsobeném manipulaci.

Glidescope™ je dalS$i dobrou volbou k zajisténi dychacich cest téchto pfipadl. Pozn.
pfekladatele (...Ci jiny videolaryngoskop)

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

U pacientl, ktefi podstupuji korekéni vykony na srdci, mize byt vySSi potfeba krve a/Ci
krevnich derivatd. Novorozenci s BWS mohou mit polycytémii. Pfi koexistenci vrozené
cyanotické srdecni choroby muze dojit k uréitému poSkozeni funkce krevnich destiCek a k
porucham koagulace. Pokud je planovana kardiochirurgicka operace v mimotélnim obéhu, je
treba mit pfipraveno adekvatni mnozstvi krve a krevnich derivatd. Pouze dvé zpravy ukazuiji
vySsi perioperacéni potfebu krve a krevnich derivata.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni zadna evidence podporujici potifebu zvlastni antikoagulace. Pacienti s BWS toleruji
antikoagulaci heparinem v priibéhu mimotélniho obéhu.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Neni hlaseno.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neni hlaseno.

Anesteziologicky postup

Neexistuje zadna kontraindikace tykajici se anesteziologického pfipravku.

U kardiochirurgickych operaci bychom se méli vyvarovat pouziti oxidu dusného. Inhalaéni
uvod je vhodnéjsi u pacientu s pfedpokladanym obtiznym zajisténim dychacich cest.

Opioidy by mély byt pouzity opatrné k vyvarovani se pooperaéni obstrukci dychacich cest a
apnoe.

VSechna svalova relaxans mohou byt bezpe¢né pouZita, pokud neexistuji obecné
kontraindikace (ledvinna nebo jaterni nedostate¢nost). Zvrat nervosvalové blokady je
bezpeény s neostigminem. Neni Zadna zprava o pouziti sugammadexu.

Profylakticka poopera¢ni uméla plicni ventilace mize byt nezbytna po kardiochirurgickych
vykonech a u zfidkavych pfipadech pacientl po glosektomii.
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Zvlastni ¢i doplnujici monitorace

U velkych operaci (kardiochirurgie), kde je oCekavan velky pfesun tekutin, je nezbytné
invazivni arterialni méreni tlaku krve a monitorace centralniho zilniho tlaku.

Neexistuji zpravy o nezbytnosti méfeni srde¢niho vydeje.

Zavedeni plicnicového katétru je potfebné k pfizplsobeni davky plicnicovych vazodilatatort
(napf. oxid dusnaty, NO).

Rutinni monitorace hloubky nervosvalové blokady neni vyzadovana.
Mé&reni hloubky anestezie prostfednictvim BIS neni povinné.

Monitorace krevnich plynud, glykémie a elektrolytl v pravidelnych intervalech je potfebné
v prevenci hlavnich nahlych pfihod.

Jakkoli rutinni instalace defibrilaénich elektrod externiho defibrilatoru nebyva uvadéna, je u

pacientt s BWS s koexistujicimi srde¢nimi problémy nebo pfi kardiochirurgické operativé na
otevifeném srdci dostupnost externiho €i interniho defibrilatoru vyZadovana.

Mozné komplikace

Pacienti s BWS mohou byt vriziku vzniku pfedoperacni hypoglykémie, zejména
v novorozeneckém obdobi a kratce po ném, sou€asné s dalSimi elektrolytovymi poruchami.
Pravidelné mérfeni glykémie, elektrolytl a podani intravendzni infuze glukdézy v obdobi
laénéni mlze predejit tomuto problému v novorozeneckém obdobi a u pacientl s perzistujici
hypoglykémii. ProtoZe zplsob podani glukézy vyznamné variuje mezi zemémi i jednotlivymi
nemocnicemi, ponechavame na lokalni praxi, jak podavat glukézu.

Akutni epizoda hypoglykémie v pribéhu operace ¢i pooperacné vyzaduje bolusové podani
glukézy s naslednou infuzi. Epizoda hypoglykémie je zavaznda, obtizné korigovatelna a
infuzi 5% glukdzy spolu s infuzi Ringer-laktatu v prub&hu periopera¢niho obdobi je adekvatni
k udrzeni glykémie a sérovych elektrolytd v normalnim rozmezi k pfekonani metabolické
stresové reakce a elektrolytového posunu.

Obvykle se vyhybame premedikaci, pokud existuje podezfeni na dechovou nedostate¢nost.

Pfitomnost velkého jazyka a dislokovanych dychacich cest muze zplsobit poskozeni
krikoidniho prstence pfi pouziti endotrachealni rourky s balonkem. ProtoZe krikoidni prstenec
je kompletné chrupavcity, sta¢i maly edém ke vzniku vyznamného zuzeni, velmi
vyznamnému vzestupu rezistence proudicimu vzduchu, laryngospazmu a nasledné
hypoxémii. Balénkova endotrachealni rourka muze zpusobit kompresi sliznice mezi rourkou
a cirkularni prstencovou chrupavkou vedouci k nekréze a ulceraci. Tento tlak se dale zvysuje
v pfitomnosti rozmérného jazyka, ktery obvykle spadne zpét spolu s hlasovymi vazy, je-li
pacient v anestezii. K zamezeni této komplikace by méli anesteziologové pouzivat dobfe
znamy vypocet spravné velikosti rourky, ktera projde hrtanem bez odporu a méla by mit jen
maly unik vzduch pfi inflaénim tlaku 20-25cm vodniho sloupce.

V nékterych pfipadech muize dojit ke vzniku pooperacni tracheomalacie a k selhani

extubace. Hlavni pfi¢inou je poSkozeni krikoidniho prstence zpUsobeného tlakovou nekrézou
vzniklou pfitomnosti tésné/balénkové endotrachealni rourky, velkym jazykem nebo
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prolongovanou mechanickou ventilaci. Pouziti spravné velikosti endotrachealni rourky,
vyvarovani se excesivnim tlakim v balonku a €asné planovani extubace, jsou pfiklady
rliznych zplUsobl vyvarovani se této komplikace.

Zejména v pooperacnim obdobi mohou vysoké davky sedativ a/nebo opioidd zpUsobit
zapadnuti jazyka do hltanu a vést k zavazné obstrukci dychacich cest, hypoxémii a
k nahlému vzniku plicni hypertenzni krize v pfipadé vrozenych srde€nich vad s koexistujici
plicni hypertenzi.

Bdéla intubace mulze zvySit intrakranialni tlak, ktery muaze zpulsobit dalSi neurologické
postizeni u pacientl podstupujicich operaci v mimotélnim obé&hu.

Pacienti s BWS jsou nachyInéjSi k metabolické stresové odpovédi a elektrolytovému posunu

v prubéhu operace. To muze zpusobit zvySeni tlaku v plicnici a rozvoji plicni hypertenzni
krize.

Pooperaéni péce

Pooperaéni péée zavisi na véku ditéte, typu operace, zakladnich srdecnich problémech a
pfitomnosti nemoci hyalinnich membran. U pacientd, ktefi podstoupili parcialni glosektomii,
muze otekly jazyk pooperacné zpusobit obstrukci hornich cest dychacich. Velka kazuisticka
série pfesto ukazuje, ze pfedni klinovita redukce jazyka nevyzaduje pooperac¢ni trachealni
intubaci.

Opatrny management glukézové a elektrolytové homeostazy je ve vybranych pfipadech

nezbytny. Hypoxie, hyperkapnie, acidéza a bolest mohou vést k fibrilaci komor reaktivni
plicni hypertenzni krizi.

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

ZpUsobené onemocnénim poskytujici pomucku k rozliseni mezi nezadoucimi ucinky
anestezie a manifestaci onemocnéni, napf.:

Nefesitelna hypoglykémie v perioperacnim obdobi a obstrukce hornich cest dychacich kvl
makroglosii jsou skuteCnymi nahlymi pfihodami. BfiSni visceromegalie mulze zhorsit
respirani nedostate¢nost. Obstrukce dychacich cest po glosopexi muze vést k zastavé
dychani a je mozné ji preventovat zavedenim nosniho vzduchovodu.

Tekutinova a elektrolytova porucha mulze vést k akutnimu kardiovaskularnimu nahlému
stavu.

Ambulantni anestezie

Nema misto v managementu pacienta s BWS, pokud jde o chirurgickou korekci hornich cest
dychacich. Nékteré malé vykony mimo dychaci cesty mohou byt realizovany v rezimu
jednodenni chirurgie, pokud neni v anamnéze pfitomna obstrukce hornich cest dychacich
nebo perzistujici hypoglykémie.
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Porodnicka anestezie

Novorozenci a nezrali novorozenci se zavaznym BWS maiji riziko vzniku nahlé smrti kvuli
komplikacim vzniklym z hypoglykémie, kardiomyopatie nezralych a makroglosie. Prognéza je
obecné dobra u pacientl, ktefi preziji détstvi. Anesteziologicky management muze byt
obdobny jako u ostatnich téhotnych, pokud jiZ byla provedena chirurgickd korekce
existujicich probléma dychacich cest. Specialni ddraz musi byt dan na management
glykémie a elektrolytd u pacientd s perzistentni hypoglykémii. Pfesto neexistuji zadné
informace stran této problematiky.
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