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DoporucCeni pro vedeni anestezie

u Kamptomelické dysplazie

Nazev nemoci: Kamp(t)omelicka dysplazie

ICD10: Q87.1

Synonyma: Kamptomelicky dwarfismus, Kamptomelicky syndrom
Nékteré fenotypy se nazyvaji: akamptomelicka kamptomelicka dysplazie

Souhrn o nemoci: Kamp(t)omelicka dysplazie (KD) je vrozena autozomalné dominantné
dédi¢na porucha SOX9 genu (17p24.3-g25.1), zplsobena mutaci de novo nebo chybnou
rekombinaci (1,2,3). Gen SOX9 koduje transkripéni faktor, ktery ovliviiuje chondrogenezi,
vyvoj varlat a determinuje sexualni fenotyp (4, 5). Pfiznaky mohou byt rozdéleny do 2 skupin
— kostni a mimo kostni. Mezi kostni pfiznaky patfi ohnuté femury a tibie (campomel,
camptomel = ohnuta koncetina), maly vzrlist, obratlové abnormality spojené s kréni
nestabilitou a moznou kompresi michy (paraplegie), pouze 11 Zeber, dysmorfie obliCeje
(Pierre Robinav syndrom, kratky krk), rozstép patra, progresivni skoliéza, pes equinovarus a
luxovatelné kycle. Mezi mimo kostni pfiznaky patfi laryngo-tracheo-broncho malacie
s kompromitaci dychani, muzsky pseudohermafroditismus (zenské zevni pohlavni organy,
karyotyp 46 XY), vrozené srde¢ni vady (defekt komorového septa, VSD), hypotonie,
malformace ledvin (hydronefréza), neurologické poruchy véetné hydrocefalu a poSkozeni
sluchu (6, 7). Nemusi byt pfitomny zadny pfiznak. Pokud nejsou zasazeny femury a tibie,
jedna se akamp(t)omelickou kamp(t)omelickou dysplazii (ACD). Odhadovana prevalence se
pohybuje mezi 1:10.000 to <1:1.000.000 (8, 9). Vzhledem k vzacnému vyskytu KD je presna
prevalence nejista. Je dostupna pouze symptomaticka terapie. Nejvice postizeni pacienti
umiraji béhem neonatalniho obdobi na respirani insuficienci (10). Operacni feSeni se
provadi, pokud pacienti dosahnou kojeneckého véku.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineCny

Mozna Spatna diagnoza

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Rutinni operativa :
e rozstép patra
e pes equinovarus
o luxovatelné kycle
e nestability kréni patefe
o kyfoskolidza

e odstranéni godad u muzského pseudohermafroditismu

Typ anestezie

Zatim nebyly hlaseny Zadné lékoveé intolerance spojené s KD. Existuje jedna kazuistika
popisujici rozvoj maligni hypertermie u ditéte s KD béhem intenzivni péfe (11). Nebyl
objeven zadny trigger. U téchto pacientt neni definovano riziko maligni hypertermie.

Regionalni anestezie je mozna, ale vzhledem ke kostnim abnormalitdm musime pocitat
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byt nespolehlivé, proto mize byt s vyhodou UZ navigace. Spinalni nebo epiduralni anestezie
muUze byt technicky naro¢na a musi byt indikovana individualné s ohledem na preexistujici
neuronalni poskozeni.

Vzhledem k laryngo-tracheomalacii je na misté obezfetnost pfi sedacich bez zajisténi
dychacich cest, jako napfiklad pfi radiodiagnostickych zakrocich.

Nezbytna dopliikova predoperacni vySetreni (vedle standardni péce)

Vzhledem k tomu, Zze KD je asociovana s defektem mezikomorového septa, je nutné pred
operaci vysetfit funkci srdce. Rozsahly defekt septa ma velky efekt na plan anestezie.

Déale je dulezité védét, zda je kréni patef stabilni, nebo je nutna intervence pfi
anesteziologickych pfipravach, operaci a pobytu na dospavacim pokoji. Pokud je postizena
patef, je vhodné mit neurologické posouzeni stavu pfed operaci, k moznosti odhaleni
deteriorace stavu po operaci.

Pokud se u pacienta vyskytuje hydronefréza, méli bychom zkontrolovat funkci ledvin
(kreatinin, urea, diuréza) a pripadné pfiméfené upravit davkovani léku.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

MGze byt pritomno zuzeni supraglotického i infraglotického prostoru a hypoplazie
trachealnich a bronchialnich chrupavek z divodu chybné chondrogeneze. Obtiznou intubaci
muze zpusobit mikrognacie, rozSt€p patra a omezena pohyblivost kréni patere.
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Tracheomalacie mlze zhorsit ventilaci. Pokud pfihlédneme ke vSem faktorim, muze byt u
nejhorSich prfipadl obtizna pfima laryngoskopie. Proto musime byt pfipraveni na
nestandardni intubaéni podminky a mit pfipravené pomucky pro obtiznou intubaci Vv¢.
scénare cannot ventilate. VétSinou je tfeba zvolit mensi orotrachealni kanylu (OTK), nez nam
vyslo ze vzorce zohlednujiciho vahu a vysku. Je doporu¢ené zvolit OTK s tésnici manzetou,
aby nedochazelo k dislokacim a naslednym reintubacim.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Nebyla hlasena.

Zvlastni opatreni pri polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Je tfeba dbat zvySené opatrnosti pfi manipulaci s hlavou pro moznost nestability kréni patefe
a utlaku michy. Podlozeni ramen, které uvede zevni zvukovod do urovné kli€ni kosti, mize
byt s vyhodou u pacientt s disproporci hlavy a hrudniku.

Pokud mame vysoké podezfeni na nestabilitu napf. nalez na zobrazovacich metodach nebo

neurodeficit, je doporuCena pojistna fixace. BE€hem polohovani je tfeba vénovat pozornost
pre-existujicim kontrakturam a deformitam.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Nebyly hlaseny.

Anesteziologicky postup

Léky v ramci premedikace by mély byt vzdy individualné zvazovany vzhledem ke stavu
dychacich cest.

Klasicky uvod do celkové anestezie muze byt proveden, pokud je splnéno: adekvatni
otevfeni ust, neni pfitomna fronto facialni dysplazie ani nestabilita kréni patefe. Neboli vse
nasvédCuje scénafi can ventilate. Po UspésSné ventilaci obli¢ejovou maskou, muzeme
pfistoupit ke konvencni laryngoskopii. Pokud neni mozno takto zajistit dychaci cesty (DC),
méli bychom postupovat podle algoritmu obtizného zajisténi dychacich cest. Méli bychom
pFistoupit k pouziti videolaryngoskopu a zvolit mensi OTK, nez by nam napovidal vék nebo
vaha pacienta. VétSinou je nasledné intubace uspésna. Pokud se pfes to nedafi zajistit DC
méli bychom zvazit pouziti intubaéni LMA — Fastrach LMA nebo bronchoskopickou intubaci.
Pokud stale neni mozné zajistit DC a supraglotické pomucky jsou neefektivni nebo nevhodné
pro planovany vykon, mél by byt pacient vyveden z celkové anestezie. Nasledné by méla byt
provedena fibroopticka intubace pfi védomi.

Pokud jsou pfitomny rizikové faktory pro scénafr cannot ventilate, jako je nestabilita kréni
patefe, nedostateCné otevieni ust, fronto facialni dysplazie, méli bychom rovnou pfistoupit
k fibrooptické intubaci, pokud je to mozné. V pfipadé podezifeni na nestabilitou kréni patefe
by méla byt béhem intubace provedena manualni in-line stabilizace.
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Mozné komplikace

Nejhorsi komplikaci spojovanou s KD je ventilaéni selhani zpasobené bud' situaci cannot
intubate, cannot ventilate nebo postextubacni selhani ventilace. Obé pfi€iny mohou vést
k hypoxickému poskozeni mozku, plicnimu edému z negativniho tlaku a smrti.

Permanentni nebo prechodné poranéni patefe muze byt zplsobeno nediagnostikovanou
nebo nerozpoznanou nestabilitou kréni patere.

Pooperacni péce

Extubace v hluboké anestezii se u téchto pacientd nedoporuCuje pro moznost
laryngotrachealni malacie. Pacienti by méli byt extubovani za piné bdélosti. Jak potvrzena,
tak i suspektni obstrukéni i centralni spankova apnoe musi byt brana v uvahu pfi zvazovani
délky poopera¢niho monitoringu. U pacientu pouzivajicich doma CPAP je s vyhodou jeho
pouZziti v pooperacnim obdobi.

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

Pamatuj: Vzhledem k moznému vyskytu obtizné intubace, bychom méli mit pfipraven plan na
tuto situaci v€. chirurgického zajisténi DC.

Ambulantni anestezie

Vzhledem k moznosti obtizného zajisténi DC u pacientld s KD, nedoporucujeme provedeni
celkové anestezie v ambulantnich podminkach bez moznosti dohledu béhem prodlouzené
zotavovaci doby a bez vybaveni pro obtizné zajisténi DC.

Porodnicka anestezie

Béhem fyziologického téhotenstvi je zvySené riziko obtizného zajisténi DC. Pokud vzacné
dojde k téhotenstvi u pacientky s KD, musime pocCitat s obtiznym zajiSténim DC a
respiracnim selhanim.

K dispozici mame 2 moznosti, které by mély byt individualné zvazeny:

1) Elektivni intubace a provedeni cisafského fezu pfed terminem porodu.

2) Pouziti neuroaxialni/regionalni anestezie pro elektivni cisarsky fez, abychom se vyhnuli
komplikacim s intubaci.

Je doporuceno, aby pacientky s AKD rodily pouze na specializovanych pracovistich.

www.orphananesthesia.eu 4



http://www.orphananesthesia.eu/

Reference:

1.

10.

11.

12.

Meyer, J., P. Sidbeck, M. Held, T. Wagner, M. L. Schmitz, F. D. Bricarelli, E. Eggermont, et
al. “Mutational Analysis of the SOX9 Gene in Campomelic Dysplasia and Autosomal Sex
Reversal: Lack of Genotype/phenotype Correlations.” Human Molecular Genetics 6, no. 1
(January 1997): 91-98

Pfeifer, D., R. Kist, K. Dewar, K. Devon, E. S. Lander, B. Birren, L. Korniszewski, E. Back, and
G. Scherer. “Campomelic Dysplasia Translocation Breakpoints Are Scattered over 1 Mb
Proximal to SOX9: Evidence for an Extended Control Region.” American Journal of Human
Genetics 65, no. 1 (July 1999): 111-24. doi:10.1086/302455

Leipoldt, M., M. Erdel, G. A. Bien-Willner, M. Smyk, M. Theurl, S. A. Yatsenko, J. R. Lupski,
eal. “Two Novel Translocation Breakpoints Upstream of SOX9 Define Borders of the Proximal
and Distal Breakpoint Cluster Region in Campomelic Dysplasia.” Clinical Genetics 71, no. 1
(January 2007): 67—75. doi:10.1111/j.1399-0004.2007.00736.x

Lefebvre, Véronique, and Mona Dvir-Ginzberg. “SOX9 and the Many Facets of Its Regulation
in the Chondrocyte Lineage.” Connective Tissue Research, April 29, 2016, 1-13.
doi:10.1080/03008207.2016.1183667

Kobayashi, Akio, Hao Chang, Marie-Christine Chaboissier, Andreas Schedl, and Richard R.
Behringer. “Sox9 in Testis Determination.” Annals of the New York Academy of Sciences 1061
(December 2005): 9-17. doi:10.1196/annals.1336.003

Unger, Sheila, Gerd Scherer, and Andrea Superti-Furga. “Campomelic Dysplasia.” In
GeneReviews(®), edited by Roberta A. Pagon, Margaret P. Adam, Holly H. Ardinger,
Stephanie E. Wallace, Anne Amemiya, Lora JH Bean, Thomas D. Bird, et al. Seattle (WA):
University of Washington, Seattle, 1993. http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1760/
Berkowitz, I. D., S. N. Raja, K. S. Bender, and S. E. Kopits. “Dwarfs: Pathophysiology and
Anesthetic Implications.” Anesthesiology 73, no. 4 (October 1990): 739-59

Bosenberg, A. “Anaesthetic Considerations in Little People Part 1: Campomelic Dysplasia.”
Southern African Journal of Anaesthesia and Analgesia 10, no. 1 (February 1, 2004): 11-13.
doi:10.1080/22201173.2004.10872345

“Orphanet: Search a Disease,” July 3, 2016.
http://www.orpha.net/consor/cgibin/Disease_Search.php?Ing=EN&data_id=933

Mansour, S., C. M. Hall, M. E. Pembrey, and I. D. Young. “A Clinical and Genetic Study of
Campomelic Dysplasia.” Journal of Medical Genetics 32, no. 6 (June 1995): 415-20

Barros, Andreia, Filomena Teixeira, Maria Carmo Camacho, and Cristina Alves. “Campomelic
Dysplasia and Malignant Hyperthermia.” BMJ Case Reports 2011 (2011).
doi:10.1136/bcr.04.2011.4112

Lecointre, Claire, Olivier Pichon, Antoine Hamel, Yves Heloury, Laurence Michel-Calemard,
Yves Morel, Albert David, and Cédric Le Caignec. “Familial Acampomelic Form of
Campomelic Dysplasia Caused by a 960 Kb Deletion Upstream of SOX9.” American Journal
of Medical Genetics. Part A 149A, no. 6 (June 2009): 1183-89. doi:10.1002/ajmg.a.32830.

Internetové stranky:

International Skeletal Dysplasia Society: http://www.skeldys.org/
European Skeletal Dysplasia Network: http://www.esdn.org/

Restricted Growth Association (UK): http://www.restrictedgrowth.co.uk/
Little People of America, Inc. (USA): http://www.lpaonline.org/

www.orphananesthesia.eu 5



http://www.orphananesthesia.eu/

Datum posledni upravy: ¢erven 2017 (pfeloZzeno prosinec 2020)

Toto doporuceni bylo pripraveno:

Autofi

Andreas Albermann, Johannes Prottengeier, Specialist Anaesthesiologists,

Erlangen University Hospital, Friedrich-Alexander-University Erlangen-Nuremberg, Germany
johannes.prottengeier@googlemail.com

Prohlaseni: Autofi nemaji Zadny financni ani jiny konkurenéni zajem na zvefejnéni. Pfiprava
tohoto doporuceni nebyla honorovana.

Toto doporuceni bylo recenzovano:

Recenzenti

James Eiszer, Anaesthesiologist, Assistant Professor, Director, Acute Pain Management
Program, Children’s Hospital at OU Medical Center, University of Oklahoma Health Sciences

Center, USA
James-Eiszner@ouhsc.edu

Hirji Sorab Adenwalla, Department of Plastic Surgery, Burns and The Charles Pinto Centre
for Cleft Lip, Palate and Craniofacial Anomalies, Jubilee Mission Medical College and
Research Institute, Trissur, Kerala, India

charlespinto102@gmail.com

Prohlaseni: Recenzenti neméli Zadny finanéni ani jiny prospéch z provedeni recenze.

Toto doporuc€eni bylo pfelozeno do ¢eského jazyka:

Prekladatel:

Tereza Prokopova, anesteziolozka, Klinika anesteziologie, resuscitace a intenzivni
mediciny, Fakultni nemocnice Brno a Lékarska fakulta Masarykovy univerzity, Brno, Ceska
republika

prokopova.tereza@fnbrno

Editori ceského prekladu

Martina Kosinova, Martin Vaviina, Martina Klincova, Petr Stouraé, Klinika détské
anesteziologie a resuscitace, Fakultni nemocnice Brno a Lékarska fakulta Masarykovy
univerzity, Brno, Ceska republika, Olga Smékalova, Klinika anesteziologie, resuscitace a
intenzivni mediciny, Fakultni nemocnice Plzen a Lékarska fakulta Univerzity Karlovy v Plzni,
Plzeri, Ceska republika

Zastita prekladu do ceského jazyka:
https://www.csarim.cz/
https://www.akutne.cz/

www.orphananesthesia.eu 6



http://www.orphananesthesia.eu/
mailto:johannes.prottengeier@googlemail.com
mailto:James-Eiszner@ouhsc.edu
mailto:charlespinto102@gmail.com
mailto:prokopova.tereza@fnbrno
https://www.csarim.cz/
https://www.akutne.cz/

