orphan Y

Doporuceni pro vedeni anestezie

u CHARGE syndromu

Nazev nemoci: CHARGE syndrom

ICD 10: Q87.8
Synonyma: CHARGE asociace, Hallav-Hittnertiv syndrom

Souhrn o nemoci: CHARGE syndrom byl puvodné definovan jako nenahodna asociace
anomalii:

- Coloboma (kolobom)

- Heart defekt (srdecni vada)

- Atresia choanae (atrézie choan)

- Retarded growth and development (opozdény riist a vyvoj)
- Genital hypoplasia (genitalni hypoplazie)

- Ear anomalies/deafness (anomalie ucha/hluchota)

V roce 1988 definovala expertni skupina hlavni (tzv. klasicka 4 C: Choanal atresia (atrézie
choan), Coloboma (kolobom), Characteristic ear (charakteristické ucho) a Cranial nerve
anomalies (anomadlie hlavnovych nervu)) a vedlejsi kritéria syndromu CHARGE [1].

V roce 2004 byly jako hlavni pfi¢ina tohoto syndromu identifikovany mutace v genu CHD?7.
Dédi¢nost je autozomalné dominantni s variabilni expresivitou. Témeéf v8echny mutace
vznikaji de novo, ale vzacné se uvadi i pfenos z rodice na dité [2].

Klinicka kritéria syndromu CHARGE [1]:

Hlavni kritéria:

° Kolobom

° Atrézie choan

° Anomalie hlavovych nervu

° Abnormality vnitfniho, stfedniho nebo vnéjSiho ucha

Vedlejsi kritéria:

Kardiovaskularni anomalie

Genitalni anomalie nebo opozdény vyvoj puberty
Rozstép rtu nebo patra

Tracheoezofagealni vady

Pro CHARGE syndrom pfiznacna facies
Rustova retardace

Opozdény psychomotoricky vyvoj

Vzacné:
° Anomalie ledvin: duplexni systém, vezikoureteralni reflux




Anomalie patefe: skolidza, osteopordza
Anomalie ruky

Anomalie krku/ramen

Poruchy imunitniho systému

Pokud ma jedinec vSechna C&tyfi hlavni kritéria nebo tfi hlavni a tfi vedlejsi kritéria, je vysoka
pravdépodobnost, Ze se u néj jedna o CHARGE syndrom [1].

CHARGE syndrom se vyskytuje pfiblizné u 1 z 10 000 novorozencu [3]. U vice nez 90 %
pacientl, ktefi splfuji klinicka kritéria syndromu CHARGE, Ize detekovat mutace v genu
CHD?7 lokalizovaném na chromozomu 8912 [4].

Medicina se stale vyviji
MoZna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineény

Mozna Spatna diagnéza

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

e Srdce (velké vykony, zkraty, cévni prstence a ligace oteviené duceje)

e  Usi (vySetreni, zavadéni tympanostomickych trubicek (gromet))

e Nos, Usta a krk (operace atrézie choan, operace roz$tépu rtu/patru, tracheostomie)

e Gastrointestinalni trakt (uzdvér tracheoezofagealni pistéle, fundoplikace, gastrostomie)

e Genitouretralni systém (vezikoureteralni reflux, hypospadie, kryptorchismus)

e Diagnostické endoskopie (nazofaryngoskopie, laryngoskopie, bronchoskopie)

e QOCdi (vysetreni)

e Jiné (operace kyly, cirkumcize, kochledrni implantaty, odstranéni granulomdi, zavedeni
nefrotomické drendze)

Typ anestezie

Vybér anesteziologického postupu zavisi zejména na individualnich fenotypickych rysech a
pfitomnosti organovych manifestaci.

Celkovou anestézii Ize provést s vyuzitim volatilnich &i intravendznich anestetik.

Nezbytna doplikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

e Echokardiografie
e Analyza krevnich plyn(, kreatinin, elektrolyty a kalcium

Nepovinné:

e Ultrazvuk bficha k detekci anomalii ledvin

e Rentgenovy snimek hrudniku v pfipadé infekci dolnich dychacich cest
e Vysetteni funkci hlavovych nervi

eV pfipadé spankovych poruch vysetfeni obstrukéni spankové apnoe

e MRI hlavy

e EEG v pripadé vyskytu zachvati

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

AZ 56 % pacientl s asociaci CHARGE ma kromé atrézie choan a rozstépu patra ¢&i rtu i dalsi
abnormality hornich dychacich cest [5]. AZ u 50 % pacientl je potfeba zajistit tracheostomii,
nejen z davodu pfidruzenych anomalii dychacich cest, ale také z duvodu retence slin,
vyskytu poruchy polykani a chronickych aspiraci [6].

BéZné abnormality dychacich cest vyskytujici se u asociace CHARGE:

e Atrézie choan

e Rozstép rtu a patra
e Mikrognacie

e laryngomalacie
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e Subgloticka stendza

e Bulbarni syndrom

e Rozstép hrtanu

e Obrnan. laryngeus recurrens
e Tracheomalacie

e Tracheoezofagealni pistél

Pfed samotnou anestezii je tfeba vyloudit ¢i zalécCit veskeré aktivni infekce dolnich dychacich cest. Je
nezbytné dukladné patrat po vSech anomaliich dychacich cest. Doporucuje se konziliarni vySetfeni
otorinolaryngologem. Jak naplanovat zajisténi dychacich cest bude zaviset na pfipadnych zjisténych
abnormalitach na dychacich cestach a na pfitomnosti gastroezofagealniho refluxu a chronickych
aspiraci. Je nutné pfedpokladat obtiZzné zajisténi dychacich cest.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivati

Neexistuji dikazy, které by naznacovaly specifické problémy s podavanim krevnich derivatu.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neuvadi se.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Neuvadi se.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neuvadi se.

Anesteziologicky postup

Protoze spoluprace je u téchto déti asto omezena, sedativni medikace a pfitomnost rodicu
béhem indukce anestézie mlze byt uzite€na. Pokud se u pacienta vyskytuje syndrom
spankové apnoe, je tfeba vyhnout se pfi premedikaci benzodiazepindm.

Indukce inhalaénimi anestetiky mlze byt obtizna u pacientd, ktefi velmi vyznamné slini
zdlvodu snizené schopnosti polykat sekrety, ale mlize byt preferovana u pacientd
s tracheostomii a u pacient(, u kterych je obtizné zajistit intravendzni vstup.

Kvali vysoké incidenci gastroezofagealniho refluxu preferuji néktefi anesteziologové
bleskovy Uvod do anestezie, ale neexistuji dikazy, které by prokazovaly, Ze tento postup je
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Nejsou k dispozici zadné studie srovnavajici rizné techniky zaijisténi dychacich cest u téchto
pacientl. Jedna kazuistika popisuje UspésSné zajisténi dychacich cest pomoci laryngealni
masky u pacienta s CHARGE syndromem a Cormackovym-Lehanovym skoére IV pfi pfimé
laryngoskopii [7].

Zvlastni ¢i doplnujici monitorace

Zpusob monitorace zavisi na individualnich fenotypickych vlastnostech pacienta s CHARGE
syndromem a na druhu provadéného chirurgického zakroku.

Mozné komplikace

U kazdého ditéte s CHARGE syndromem je tfeba predpokladat obtizné zajiStovani
dychacich cest. Az u 35 % provadénych anestézii se vyskytuji pooperacni nezadouci
udalosti souvisejici s dychacimi cestami, jako napfiklad poklesy saturace, zvySena sekrece
z dychacich cest vedouci k obstrukci, aspirace, déletrvajici chrlipky ¢i piskoty, snizena
dechova frekvence, stridor, atelektazy a pneumotorax [8].

Chirurgické zakroky, kde se podobné nezadouci udalosti vyskytuji nejCastéji, jsou zakroky na
srdci, gastrointestinalnim traktu a diagnostické endoskopie na dychacich cestach.
Kombinace vice riznych chirurgickych zakrok( pfi jedné anestézii s sebou nenese dalSi
zvySeni rizika pooperacnich nezadoucich udalosti. Jedinci, u kterych je nutné provést
fundoplikaci podle Niessena nebo zavedeni gastrostomie, maji po anestezii signifikantné
vySSi riziko vyskytu nezadoucich udalosti souvisejicich s dychacimi cestami [8].

Pooperacni péce

Muze byt potfeba del§i pooperacni uméla plicni ventilace. Velmi se doporucuje prodlouzeny
dohled nad pacientem na dospavacim pokoji nebo na lGzku intermedialni i intenzivni péce.

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

Neuvadi se.

Ambulantni anestezie

Z davodu signifikantné vysSiho rizika nezadoucich udalosti po anestezii souvisejicich
s dychacimi cestami se ambulantni anestezie nedoporuéuje.

Porodnicka anestezie

Neuvadi se.
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