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Doporučení pro vedení anestezie  
u De Barsyho syndromu 

Název nemoci: De Barsyho syndrom 

 
ICD 10: Q87.7; OMIM 614438 
 
Synonyma: DBS, De Barsy-Moens-Dierckx syndrom, progeroidový syndrom De Barsyho, 
autozomálně recesivní cutis laxa typu 3 
*s 2 genetickými profily: 
ARCL3A: způsobeno mutací ALDH18A1 
ARCL3B: způsobeno mutací PYCR1 
 
Souhrn o nemoci:   
DeBarsyho syndrom je vzácný klinický syndrom charakterizovaný cutis laxa, oční opacifikací, 
malformacemi skeletu a mentální a růstovou retardací. Toto onemocnění se přenáší geneticky 
s autozomálně recesivní dědičností. U postižených pacientů je často nutná chirurgická 
korekce očních a ortopedických abnormalit. Tento syndrom byl poprvé popsán  
A. M. De Barsym v roce 1967 a v lékařské literatuře je popsáno méně než 100 případů.  
O tomto vzácném onemocnění bylo publikováno jen velmi málo informací a pouze jeden 
článek se věnuje výsledkům anestezie a strategiím péče o pacienty s touto chorobou (Aponte, 
2010). 
 
Různorodé spektrum klinických projevů De Barsyho syndromu zahrnuje: intrauterinní 
růstovou retardaci (IUGR), opožděný růst, motorické opoždění, kognitivní poruchy, hypotonie, 
atetoidní pohyby, malformace, mikrocefalie, červovité kosti, velké fontanely, faciální 
dysmorfismus, katarakta, zastření rohovky, tenká/vrásčitá kůže, snadná tvorba podlitin, řídké 
vlasy, volné klouby, osteopenie a tříselná kýla. 

 

Medicína se stále vyvíjí 

Možná nové znalosti 

Každý pacient je jedinečný 

Možná špatná diagnóza 

 
  

Více informací o nemoci, referenčním centrům a organizační informace naleznete 
na webu Orphanet: www.orpha.net 

 

http://www.orpha.net/
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Typické výkony 

• oční zákroky (katarakta, oční vyšetření) 

 
• ortopedické výkony (artrografie/otevřená redukce kyčle, stabilizace kloubů, 

fúze obratlů, kapsulodéza) 

 

• kožní biopsie 

 

• kontrola ran 

 

• radiologické vyšetření (MR) 

 

• gastrointestinální zákroky (Nissenova operace, zavedení žaludeční sondy, 
endoskopie GIT) 

 

• ORL zákroky (myringotomie a zavedení TVT) 

 

• urologické zákroky (orchidopexe, cirkumcize) 

 

• hernioplastika 
 

Typ anestezie 

• celková anestezie 

 

• regionální anestezie v rámci léčby bolesti 

 

• monitorovaná anesteziologická péče 
 

Nezbytná doplňková předoperační vyšetření (vedle standardní péče) 

Vzhledem k širokému spektru závažnosti onemocnění a klinických příznaků u pacientů  
s De Barsyho syndromem neexistuje žádná shoda ohledně standardizovaného 
předoperačního vyšetřování. Ošetřující personál může na základě dříve publikovaných 
zpráv zvážit provedení elektrokardiografického a echokardiografického vyšetření v rámci 
screeningu srdečních anomálií. Ve dvou samostatných publikacích se u pacientů  
s De Barsyho syndromem uvádí progresivní dilatace kořene aorty (Lin, Chang et al. 
2011) (Dutta, Ekbote et al. 2016). 

 
V další publikované sérii kazuistik (Aponte, Smith et al 2010) o pacientech s De Barsyho 
syndromem byly objeveny novorozenecké srdeční abnormality u pacienta, u kterého byla 
následně provedena korekce rozdvojeného aortálního oblouku a resekce cévního 
prstence. U dalšího pacienta echokardiografické vyšetření odhalilo foramen ovale 
patens, mírnou trikuspidální regurgitaci a možnou biventrikulární hypertrofii, což bylo 
později diagnostikováno jako idiopatická kardiomyopatie. Zprávy o třetím pacientovi  
s De Barsyho syndromem ukazují stenózu kmene plicnice, která však nevyžadovala 
chirurgickou korekci a následné echokardiografické studie ukázaly normální výsledek. 

 

http://www.orphananesthesia.eu/
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Zvláštní příprava na zajištění dýchacích cest 

Neexistuje dostatek literatury s ohledem na pacienty s De Barsyho syndromem  
a zajišťování dýchacích cest. Hypoplázie střední části obličeje a mikrocefalie svědčí  
pro opatrnost při manipulaci v dýchacích cestách. Nicméně během 64 anestezií 
provedených na Mayo Clinic u tří pacientů byl hlášen pouze jeden případ obtížného zajištění 
dýchacích cest. Tento případ zahrnoval bronchoskopickou intubaci po několika neúspěšných 
pokusech o intubaci pomocí standardní laryngoskopie. Byly popsány nejrůznější 
perioperační respirační komplikace, včetně exacerbace astmatu, tracheomalacie, obstrukční 
spánkové apnoe, centrální spánkové apnoe, aspirační pneumonie a restrikční onemocnění 
plic. Naprostá většina případů byla zajištěna pomocí videolaryngoskopie a tato technika  
se doporučuje pro pacienty s De Barsyho syndromem. 

 

Zvláštní příprava před podáním krevních derivátů 

Přítomnost cutis laxa nebo absence normální elasticity a tonu kůže predisponuje pacienty  
s De Barsyho syndromem ke snadné tvorbě podlitin způsobených zvýšenou fragilitou cév. 
Kožní laxita se podílí na obtížném zajištění periferního cévního vstupu a u pacientů  
s předpokladem vícečetných zákroků, podávání krevních transfuzí nebo dlouhodobé 
hospitalizace je vhodné zvážit zavedení PICC. 

 

Zvláštní příprava před zahájením antikoagulace 

U pacientů s De Barsyho syndromem nejsou známy problémy s koagulací nebo chirurgickou 
hemostázou. 

 

Zvláštní opatření při polohování, transportu a mobilizaci pacienta 

Pacienti s De Barsyho syndromem vykazují zvýšenou laxitu kloubních úponů a vazů. Dále 
mají také snížené množství podkožní tukové tkáně. To může zvyšovat riziko poranění 
periferních nervů a muskuloskeletálních komplikací při peroperačním polohování. 

 
Je vhodné najít vhodnou komfortní polohu pacienta před úvodem do anestezie. Nebyly 
popsány žádné případy peroperačního poranění nervů. 

 

Interakce chronické medikace a anesteziologických agens 

Nejsou známy. 

Anesteziologický postup 

• regionální blokáda s bupivakainem 

 

• zavedení centrálního katétru (femorální, pravá vnitřní jugulární žíla) 

 

• zavedení arteriálního katétru (pravá a levá radiální arterie) 

http://www.orphananesthesia.eu/
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Zvláštní či doplňující monitorace 

U pacientů s De Barsyho syndromem bylo bez komplikací provedeno zavedení arteriálního  
i centrálního žilního katétru a jejich použití k monitoraci. Doporučuje se také pečlivé 
monitorování tělesné teploty, neboť u těchto pacientů bylo pozorováno peroperační zvýšení 
tělesné teploty. 

 

Možné komplikace 

Peroperační hypertermie byla hlášena (Aponte, Smith et al 2010) u přibližně 10 % pacientů 
s teplotou přesahující 38 stupňů Celsia. U těchto případů nebyla prokázána maligní 
hypertermie (svalová rigidita nebo zvýšení EtCO2), ale byla spojena s tachykardií. Proto je 
nutné pečlivé monitorování tělesné teploty. Je sice možné vysvětlit horečku u pacientů 
přehříváním pomocí prostředků pro aktivní ohřívání (fukary, podložky), je ale možné, že tyto 
případy představují formu nemaligní hypertermie, podobné jako u pacientů s jinými 
vrozenými syndromy, např. Costello syndrom a osteogenesis imperfecta (Dearlove, 1997) 
(Furderer, 2000). 

 
Mladší pacienti mohou vykazovat poruchy cyklu močoviny, které vedou k hyperamonémii  
a poruchám metabolismu aminokyselin (hypoornitinémie, hypocitrulinémie, hypoargininémie 
a hypoprolinémie). To může být důvodem opožděného buzení z anestezie, přestože toto 
nebylo nikdy popsáno v literatuře (National Organization for Rare Disorders). Pokud 
pacienti trpí problémy s krmením (gastrostomie nebo krmení přes PEG), mohou se u nich 
také objevit výživové obtíže. 

 

Pooperační péče 

Pacienti s De Barsyho syndromem mají funkční kognitivní omezení, které představuje 
problém při hodnocení pooperační bolesti. Ošetřující personál musí mít na paměti, že křeče 
a další mimovolní pohyby jsou součástí tohoto syndromu a že svíjivé pohyby pacientů 
mohou být zaměněny za agitaci nebo diskomfort. 

 

Akutní komplikace spojené s nemocí a její vliv na průběh a zotavení z anestezie  

Diferenciální diagnostika peroperační hypertermie musí vždy zahrnovat maligní 
hypertermii, přestože společný výskyt DBS a MH nebyl nikdy popsán. 

 

Ambulantní anestezie 

Ambulantní anestezie byla provedena bez komplikací v rámci radiologických vyšetření, 
např. magnetická rezonance a výpočetní tomografie. 

 

Porodnická anestezie 

Nejsou žádné údaje. 

http://www.orphananesthesia.eu/
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