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Doporuceni pro vedeni anestezie
u Cornelia de Lange syndromu

Nazev nemoci: Cornelia de Lange syndrom

ICD 10: Q87.1

Synonyma: De Lange Syndrome, Brachmann—de Lange syndrom, Typus degenerativus
amstelodamensis

Souhrn o nemoci: Cornelia de Lange syndrom je genetické onemocnéni zplsobené
mutacemi v komplexu cohesinu a vjeho regulaci s hypoplazii mezenchymu jako
predpokladanou hlavni patofyziologii. VétSina pfipadu je sporadicka. Klinicky se onemocnéni
manifestuje rdstovou retardaci, problémy s gastrointestinalni motilitou, hirsuitismem,
abnormalitami koncetin a obliceje, jako je brachycefalie, kratky krk, vysoce klenuté obodi,
kratky nos, nizce nasedlé usi, Sirokym nosnim mustkem, nékdy rozstépem patra, anomaliemi
hrtanu a mikrognacii [2]. Mentalni vyvoj je kompromitovan a muize byt doprovazen
agresivnim, autistickym nebo sebedestruktivnim chovanim [8]. Epilepsie a vrozené srdecni
vady jsou obcCas také pfitomny, stejné jako imunodeficit. Anesteziologicky management se
zaméfuje na dychaci cesty (jejich zajisténi mGze byt problémem) a na prevenci aspirace,

vrwve

Medicina se stale vyviji
MoZna nové znalosti
KaZzdy pacient je jedineény

Mozna Spatna diagnéza

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Typicky velké operacni vykony jsou potfeba pro problémy s gastrointestinalnim traktem,
které jsou spojené s CdLS: gastrointestinalni reflux (fundoplikace/umisténi gastrostomické
rourky), stendza pyloru, malrotace stfev, volvulus, vrozena hernie branice [2,8]

BéZna mala operativa zahrnuje orchidopexi pro kryptorchismus, herniotomii, sten6zu

nazolakrimalniho duktu, ortopedickou operativu koncetin, bronchoskopii a vesikoureteralni
reflux.

Typ anestezie

U CdLS bylo publikovano bezpec&né podani vSech druhl anestezie: celkové stejné jako
subarachnoidalni [7] a epiduralni anestezie [3,9], jak u dospélych, tak détskych pacientu.

Nezbytna dopliikova predoperacni vysetreni (vedle standardni péce)

Pecliva evaluace je tfeba se zohlednénim zajisténi dychacich cest. Neexistuje Zadny
samostatny prediktor predikce obtiznych dychacich cest u CdLS, ale klinické znamky (napf.
mikrognacie, kratky krk, omezené otevieni ust) mohou anesteziologovi napovédét [13].

Pfedoperacni laboratorni vySetfeni by mélo minimalné obsahovat krevni obraz, protoze
imunodeficit a trombocytopenie byla popsana [1]. Kardiologické vySetfeni by mélo byt
provedeno pfi védomi pfidruzenych vrozenych srde¢nich vad [2].

Byly popsany pfidruzené srdecni vady jako defekty komorového septa, hypertrofie pravé
komory, stendza plicnice [4,15] a chronicka perikarditida [21], ktera je se stendzou plicnice
nejCastéjsi s incidenci okolo 39 % [15].

TakFka v8ichni pacienti s CdLS trpi gastroezofagealnim refluxem a sklonem k aspiraci. Lé¢ba

antacidy a natrium citratem mdze zmirnit dopad komplikace, pokud dojde k aspiraci i pfes
preventivni opatfeni.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

U CdLS vétsina publikovanych praci popisuje problémy se zajisténim dychacich cest [10].
Obtizné dychaci cesty by tak mély byt pfedpokladany u kazdého pfipadu CdsLS a méla by
byt provedena nalezita pfiprava. Pfima laryngoskopie byla popsana jako obtizna u takrka
50 % pacientd [23]. V jednotlivych kazuistikach byly popsany jako Uspésné intubace s
pouzitim techniky “fibroopticka pfes laryngealni masku” [6,20], McCoy laryngoskopem [11,
Airwayscopem® [5, 17] nebo naslepo nosem [24].

Bdéla fibroopticka intubace mlze obc&as byt spravnou technikou pro zajisténi dychacich cest,
ale byva také obCas popisovana jako obtizna nebo nemozna [22] kvuli absenci spoluprace u
mentalné postizenych pacienti s CdLS [19].

Neexistuje zadny dostupny osamoceny prediktor zhodnoceni obtiznosti dychacich cest u
CdLS.
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Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivati

V raritnich pfipadech byla popsana imunodeficience, stejné jako letalni priibéh cytomegalové
infekce. Transfuze by tak mély byt zaméfeny na CMV-negativni krevni produkty, protoze
zadné laboratorni testy ¢i pomulcky pro nalezeni specifického imunodeficitu u CdLS nebyly
doposud popsany.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Zadné zvlastni problémy.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Daraz by mél sméfovat na psychické poruchy. Rodinné prostfedi a pfitomnost rodi€d mohou
usnadnit psychologické vedeni a zmenSit problémy v interakci pacient—zdravotnik [12].

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

U pacientll s CALS je bézna neuroleptickd medikace. Jedna kazuistika popisuje maligni
neurolepticky syndrom po zvySujici se davce loxapinu [13].

Anesteziologicky postup

Dle literatury byly uspésné podany celkova i neuroaxialni anestezie.

Anesteziolog by mél zohlednit nezralou organovou funkci, ktera muze zpulsobit potfebu
menSich davek [14]. Duraz by mél byt kladen na opatrné a individualné titrované davkovani
I&éCiv v prevenci pfedavkovani i poddavkovani. Ve dvou kazuistikach dokonce standardni
davky metoklopramidu [14] nebo midazolamu vedly ke zvySené sedaci.

Jako nasledek nevypoditatelného Uuc€inku sedativnich 1éCiv by méla byt premedikace
podavana opatrné a jen v nezbytnych pfipadech, nejlépe za monitorace kvuli riziku
predavkovani.

CdLS neni spojen s maligni hypertermii (MH) a Casto byla pouzita balancovana anestezie
s inhalacnimi anestetiky [18]. Jedna kazuistika diskutovala neurolepticky maligni syndrom u
pacienta s CdLS, ale kauzalni spojeni s MH nebylo nalezeno [13]. Sukcinylcholin byl u
pacientd s CdLS pouzit bezpecné. Ke svalové relaxaci byly pouzity depolarizujici a
nedepolarizujici svalova relaxancia. Zvrat nervosvalové blokady byl efektivni ve vSech
kazuistikach [21].

Kratky krk, kréni weby a dalSi anatomické odchylky mohou zpusobovat problémy pfi

zavadéni katétrd nebo centralnich vstupt [21]. Ultrazvuk mize napomoci pfi umistovani
katétrd vizualizaci anatomickych struktur.
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Zvlastni ¢i doplnujici monitorace

Kvuli nehodnotitelnému efektu l1ékil by méla byt zvazena monitorace hloubky anestezie
(napfiklad s pouzitim BIS) k vyvarovani se pfredavkovani, ackoli koexistujici neurologicka
onemocnéni, epilepsie, neurolepticka medikace a poruchy intelektu mohou potencialné
ovlivnit monitoring. Referenéni hodnoty pro tuto specifickou populaci neexistuiji.

Mozné komplikace

Vedouci pfi€inou smrti a hlavnim rizikem anestezie je aspirace a naslednd pneumonie.
Komplikované zajidténi dychacich cest v kombinaci s problémy s pasazi gastrointestinalnim
traktem, gastroezofagealnim refluxem a neurologickym onemocnénim s dysfagii a dysfunkci
hlasivek mohou dale zvySovat existujici riziko aspirace.

Dal$im rizikem je hypoxie z prodlouzeného zajisténi dychacich cest s dlirazem na spravnou
pfipravu.

Pooperacni péce

Po obtizné intubaci se musi vést extubace opatrné, napfiklad s pouzitim Cookova katétru,
ktery umoznuje rychlou reintubaci pfi selhani extubace.

Je predpokladané pooperacni pfijeti na JIP. K prevenci aspirace je nezbytna specialni
pozornost a pfipravena moznost odsavani po celou dobu trvani pooperaéni periody.

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

Vznik maligniho neuroleptického syndromu bylo jednou popsano u pacienta s CdLS.
Emergentni situace vétSinou vzniknou u nahlych bfisnich pfihod, jako je volvulus.
Management dychacich cest by mél vychazet z lokalné adaptovanych doporuceni pro

pfedpokladané obtizné dychaci cesty. Navic musi byt pfipraveno spravné vybaveni a dalSi
personal v dobé uvodu do celkové anestezie.

Ambulantni anestezie

Ambulantni anestezie neni doporucena.

Porodnicka anestezie

K dneSnimu dni nebyla v literatufe popsana Zzadna porodnicka anestezie dle zjisténi autord.
Téhotenstvi je mozné a existuji pfipady zdédéného CdLS.
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