orphan Y

Doporuceni pro vedeni anestezie
u Coffin-Siris syndromu

Nazev nemoci: Coffin-Siris syndrom

ICD 10: Q87.1
Synonyma: CSS

Souhrn o nemoci: Coffin-Siris syndrom (CSS) je vrozené multisysttmové genetické
onemocnéni charakterizované aplazii nebo hypoplazii distalniho ¢lanku nebo nehtu patého
prstu, opozdénym vyvojem, mentalnim postiZzenim, hrubymi rysy v oblieji, hypotonii,
mikrocefalii, sakralnim dulkem, spina bifida occulta, skoliézou/kyfézou, rozstépem patra
makroglosii, mikrognacii, chronickymi infekty hornich cest dychacich, srdecnimi
abnormalitami a gastroezofagealnim refluxem. Klinicky a geneticky bylo hlaSeno vice nez
100 potvrzenych pfipadd. Aktualné bylo identifikovano minimalné 7 gend odpovédnych za
CSS; SMARCB1, SMARCA4, SMARCE1, ARID1A, ARID1B, SOX11 a PHF6. Dédi¢nost
CSS je autozomalné dominantni. Jakkoli pfesna prevalence a incidence neni znama, je
mozne, Ze onemocnéni je nedostatecné rozpoznavano.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecCny

MozZna Spatna diagnéza

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Kardiochirurgie, nutricni gastrostomie, fundoplikace, hernioplastika, ORL operace
(pfedev§im adenotomie) a stomatochirurgie.

Typ anestezie

Vzhledem k raritnimu vyskytu onemocnéni je dostupné v odborné literatufe pouze nékolik
kazuistik nebo korespondenci (letters).

Podani celkové anestezie s trachealni intubaci nebo laryngealni maskou bylo popsano. Bylo
hlaSeno i podani kaudalni blokady a subarachnoidalni blokady.

Nezbytna doplihkova predoperacéni vysetieni (vedle standardni péce)

Funkéni testovani srdce vcetné EKG a echokardiografie by mélo byt provedeno ke
zhodnoceni zavaznosti vrozenych srde€nich vad.

Je-li zvazovana centralni blokada, mél by byt proveden UZ nebo MRI patefe k nalezeni spina
bifida occulta nebo syndromu fixované michy.

Infekty hornich cest dychacich jsou velice ¢asté a naCasovani planované operativy tak musi
posoudit nejlepsi obdobi prichodnosti dychacich cest.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Obtizna ventilace i intubace byla popsana. Laryngoskopy nové generace a pomucky
k fibrooptické intubaci by mély byt dostupné. Chirurgické zajisténi dychacich cest mize byt
nezbytné.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

Neni hlasena.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlasena.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Nejsou hlasena.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neni hlaSena
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Anesteziologicky postup

Byly hladeny néjaké pfipady podani celkové anestezie, pfipad lehké celkové anestezie
kombinované s kaudalnim blokem a pfipad subarachnoidalni anestezie pro cisafsky fez.
Byly hlaSeny problémy tykajici se ventilace obliCejovou maskou a problémy spojené
s trachealni intubaci. Problém s obtiznym zajiSténim dychacich cest kvli charakteristickému
obli¢eji (napf. vysoké a/nebo Uzké patro) je pravdépodobné vékové zavisly a vzrista
S pacientovym vékem.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Neni popisovana.

Mozné komplikace

Byla hlaSena obstrukce trachealni rourky masivni bronchialni sekreci.

Pooperacni péce

Byl popsan pfipad pooperacni apnoe. Po operaci zvazte pfijeti na jednotku intenzivni péce.
Vénujte specialni pé€i mentalnimu postizeni a ob€as porucham autistického spektra, které
mohou vést ke strachu a hyperaktivité v prabéhu pfedoperaéniho a poopera¢niho obdobi.

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

Nejsou hlaseny.

Ambulantni anestezie

Neni doporucena.

Porodnicka anestezie

Jedna kazuistika popsala pfipad subarachnoidalni anestezie u 22leté rodi¢ky pro urgentni
cisafsky fez. AcCkoli byly pfitomny znamky obtizného zajisténi dychacich cest, pfima
laryngoskopie provedena v hluboké sedaci odhalila nizké Cormack-Lehane skére (6).
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Datum posledni Gpravy: listopad 2016 (pfelozeno kvéten 2020)

Toto doporuéeni bylo pfipraveno:

Autofi

Paolo Silvani, Anaesthesiologist, Ospedale San Raffaele, University “Vita—Salute”, Milano,
Italy silvani.paoclo@hsr.it

Prohlaseni: Autofi nemaji zadny financni ani jiny konkurencni zajem na zverejnéni. Pfiprava
tohoto doporuceni nebyla honorovana.

Toto doporuéeni bylo recenzovano:

Recenzenti

Peer recenzent 1

Noriko Miyake, Department of Human Genetics, Yokohama City University Graduate School
of Medicine, Yokohama, Japan

nmiyake@yokohama-cu.ac.jp

Peer recenzent 2

Tomoki Kosho, Department of Medical Genetics, Shinshu University School of Medicine
Matsumoto, Nagano, Japan

ktomoki@shinshu-u.ac.jp

Upozorriujeme, Ze tento pokyn nebyl pfezkouman dvéma anesteziology, nybrz dvéma
odborniky na tuto chorobu.

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

Toto doporuceni bylo pfeloZzeno do ¢eského jazyka:

Prekladatel: Petr étourac':, anesteziolog, Klinika détské anesteziologiev a resuscitace,
Fakultni nemocnice Brno a LékaFska fakulta Masarykovy univerzity, Brno, Ceska republika,
E-mail: stourac.petr@fnbrno.cz

Editori ceského prekladu

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

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