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Doporuceni pro vedeni anestezie
u De Barsyho syndromu

Nazev nemoci: De Barsyho syndrom

ICD 10: Q87.7; OMIM 614438

Synonyma: DBS, De Barsy-Moens-Dierckx syndrom, progeroidovy syndrom De Barsyho,
autozomalné recesivni cutis laxa typu 3

*s 2 genetickymi profily:

ARCL3A: zplsobeno mutaci ALDH18A1

ARCL3B: zpusobeno mutaci PYCR1

Souhrn o nemoci:

DeBarsyho syndrom je vzacny klinicky syndrom charakterizovany cutis laxa, o¢ni opacifikaci,
malformacemi skeletu a mentalni a rdstovou retardaci. Toto onemocnéni se prenasi geneticky
s autozomalné recesivni dédi¢nosti. U postizenych pacientd je €asto nutna chirurgicka
korekce oénich a ortopedickych abnormalit. Tento syndrom byl poprvé popsan
A. M. De Barsym v roce 1967 a v lékarské literatufe je popsano méné nez 100 pfipadu.
O tomto vzacném onemocnéni bylo publikovano jen velmi malo informaci a pouze jeden
¢lanek se vénuje vysledkiim anestezie a strategiim péce o pacienty s touto chorobou (Aponte,
2010).

Rlznorodé spektrum Kklinickych projevid De Barsyho syndromu zahrnuje: intrauterinni
rustovou retardaci (IUGR), opozdény rast, motorické opozdéni, kognitivni poruchy, hypotonie,
atetoidni pohyby, malformace, mikrocefalie, Cervovité kosti, velké fontanely, facialni
dysmorfismus, katarakta, zastfeni rohovky, tenka/vrascita kize, snadna tvorba podlitin, fidké
vlasy, volné klouby, osteopenie a tfiselna kyla.

Medicina se stale vyviji
MozZna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagnoza

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

e oCni zakroky (katarakta, o¢ni vySetieni)

¢ ortopedické vykony (artrografie/oteviena redukce kycle, stabilizace kloubd,
fuze obratll, kapsulodéza)

e Kkozni biopsie
e kontrola ran
¢ radiologické vySetfeni (MR)

o gastrointestinalni zakroky (Nissenova operace, zavedeni Zaludeéni sondy,
endoskopie GIT)

¢ ORL zakroky (myringotomie a zavedeni TVT)
o urologické zakroky (orchidopexe, cirkumcize)

¢ hernioplastika

Typ anestezie

o celkova anestezie
e regionalni anestezie v ramci |éCby bolesti

¢ monitorovana anesteziologicka péce

Nezbytna doplfikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Vzhledem k Sirokému spektru zavaznosti onemocnéni a klinickych pfiznak( u pacientl
s De Barsyho syndromem neexistuje Zadna shoda ohledné standardizovaného
predoperacniho vySetfovani. OSetfujici personal muze na zakladé dfive publikovanych
zprav zvazit provedeni elektrokardiografického a echokardiografického vysetfeni v ramci
screeningu srde¢nich anomalii. Ve dvou samostatnych publikacich se u pacientl
s De Barsyho syndromem uvadi progresivni dilatace kofene aorty (Lin, Chang et al.
2011) (Dutta, Ekbote et al. 2016).

V dal8i publikované sérii kazuistik (Aponte, Smith et al 2010) o pacientech s De Barsyho
syndromem byly objeveny novorozenecké srde¢ni abnormality u pacienta, u kterého byla
nasledné provedena korekce rozdvojeného aortalniho oblouku a resekce cévniho
prstence. U daldiho pacienta echokardiografické vySetfeni odhalilo foramen ovale
patens, mirnou trikuspidalni regurgitaci a moznou biventrikularni hypertrofii, coz bylo
pozdéji diagnostikovano jako idiopaticka kardiomyopatie. Zpravy o tfetim pacientovi
s De Barsyho syndromem ukazuji stenézu kmene plicnice, ktera v8ak nevyzadovala
chirurgickou korekci a nasledné echokardiografické studie ukazaly normalni vysledek.
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Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Neexistuje dostatek literatury s ohledem na pacienty s De Barsyho syndromem
a zajiStovani dychacich cest. Hypoplazie stfedni Casti obliCeje a mikrocefalie svéddi
pro opatrnost pfi manipulaci v dychacich cestach. Nicméné béhem 64 anestezii
provedenych na Mayo Clinic u tfi pacientl byl hlasen pouze jeden pfipad obtizného zajisténi
dychacich cest. Tento pfipad zahrnoval bronchoskopickou intubaci po nékolika neuspésnych
pokusech o intubaci pomoci standardni laryngoskopie. Byly popsany nejriznéjsi
perioperacni respiracni komplikace, v&etné exacerbace astmatu, tracheomalacie, obstruk&ni
spankové apnoe, centralni spankové apnoe, aspiraéni pneumonie a restrikéni onemocnéni
plic. Naprosta vétSina pfipadu byla zajiSténa pomoci videolaryngoskopie a tato technika
se doporucuje pro pacienty s De Barsyho syndromem.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivati

PFitomnost cutis laxa nebo absence normalni elasticity a tonu kiize predisponuje pacienty
s De Barsyho syndromem ke snadné tvorbé podlitin zpisobenych zvySenou fragilitou cév.
Kozni laxita se podili na obtizném zajisténi periferniho cévniho vstupu a u pacient(
s predpokladem viceCetnych zakrokl, podavani krevnich transfuzi nebo dlouhodobé
hospitalizace je vhodné zvazit zavedeni PICC.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

U pacient s De Barsyho syndromem nejsou znamy problémy s koagulaci nebo chirurgickou
hemostazou.

Zvlastni opatieni pri polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Pacienti s De Barsyho syndromem vykazuji zvySenou laxitu kloubnich Upont a vaz(. Dale
maji také snizené mnozstvi podkozni tukové tkané. To muze zvySovat riziko poranéni
perifernich nervli a muskuloskeletalnich komplikaci pfi peroperacnim polohovani.

Je vhodné najit vhodnou komfortni polohu pacienta pfed uvodem do anestezie. Nebyly
popsany zadné pfipady peroperaéniho poranéni nerva.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Nejsou znamy.

Anesteziologicky postup

e regionalni blokada s bupivakainem
e zavedeni centralniho katétru (femoralni, prava vnitfni jugularni zila)

e zavedeni arteridlniho katétru (prava a leva radialni arterie)
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Zvlastni ¢i doplnujici monitorace

U pacientd s De Barsyho syndromem bylo bez komplikaci provedeno zavedeni arterialniho
i centralniho zilniho katétru a jejich pouziti k monitoraci. DoporuCuje se také peclivé
monitorovani télesné teploty, nebot u téchto pacientl bylo pozorovano peroperaéni zvyseni
télesné teploty.

Mozné komplikace

Peroperaéni hypertermie byla hlasena (Aponte, Smith et al 2010) u pfiblizné 10 % pacient(
s teplotou presahujici 38 stupnu Celsia. U téchto pfipadd nebyla prokazana maligni
hypertermie (svalova rigidita nebo zvyseni EtCO.), ale byla spojena s tachykardii. Proto je
nutné peclivé monitorovani télesné teploty. Je sice mozné vysvétlit horeCku u pacientd
prehfivanim pomoci prostiedk( pro aktivni ohfivani (fukary, podlozky), je ale mozné, ze tyto
pfipady predstavuji formu nemaligni hypertermie, podobné jako u pacientd s jinymi
vrozenymi syndromy, napf. Costello syndrom a osteogenesis imperfecta (Dearlove, 1997)
(Furderer, 2000).

Mlad$i pacienti mohou vykazovat poruchy cyklu moc€oviny, které vedou k hyperamonémii
a porucham metabolismu aminokyselin (hypoornitinémie, hypocitrulinémie, hypoargininémie
a hypoprolinémie). To miize byt divodem opozdéného buzeni z anestezie, pfestoze toto
nebylo nikdy popsano v literatufe (National Organization for Rare Disorders). Pokud
pacienti trpi problémy s krmenim (gastrostomie nebo krmeni pfes PEG), mohou se u nich
také objevit vyZivove obtize.

Pooperacni péce

Pacienti s De Barsyho syndromem maji funkéni kognitivni omezeni, které predstavuje
problém pfi hodnoceni pooperacni bolesti. OSetfujici personal musi mit na paméti, ze kfece
a dalSi mimovolni pohyby jsou soucasti tohoto syndromu a Ze svijivé pohyby pacientl
mohou byt zaménény za agitaci nebo diskomfort.

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

Diferencialni diagnostika peroperacni hypertermie musi vzdy zahrnovat maligni
hypertermii, pfestoZe spoleCny vyskyt DBS a MH nebyl nikdy popsan.

Ambulantni anestezie

Ambulantni anestezie byla provedena bez komplikaci v ramci radiologickych vysetfeni,
napf. magneticka rezonance a vypocetni tomografie.

Porodnicka anestezie

Nejsou zadné udaje.

www.orphananesthesia.eu
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Datum posledni upravy: fijen 2017 (prelozeno zafi 2020)

Toto doporuéeni bylo pfipraveno:

Autofi

Hugh M. Smith, Anaesthesiologist, Mayo Clinic Rochester, Minnesota, USA
smith.hugh2@mayo.edu

Lindsay Warner, Anaesthesiologist, Mayo Clinic Rochester, Minnesota, USA
Warner.Lindsay@mayo.edu

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

Toto doporuéeni bylo recenzovano:
Recenzenti

Robert Smigiel, Specialist of paediatrics and neonatology, Specialist of clinical genetics,
Department of Paediatrics and Rare Disorders Wroclaw Medical University, Wroclaw,
Poland

robert.smigiel@umed.wroc.pl

Fowzan S. Alkuraya, Professor of Human Genetics, Principal Clinical Scientist and Senior
Consultant, Head, Developmental Genetics Unit, King Faisal Specialist Hospital and
Research Center, Riyadh, Saudi Arabia

falkuraya@kfshrc.edu.sa

Saud Alsahli, Department of Genetics, King Faisal Specialist Hospital and Research Center,
Riyadh, Saudi Arabia

alsahlisauda@gmail.com

Méjte prosim na paméti, Ze doporuceni nebylo revidovano anesteziologem, ale pouze dvéma odborniky na dané onemocnéni.

Prohlaseni: Recenzenti neméli Zadny finan¢ni ani jiny prospéch z provedeni recenze.

Toto doporuceni bylo pfelozeno do ¢eského jazyka:
Prekladatel:

Martin Vavfina, anesteziolog, Klinika détské anesteziologiev a resuscitace, Fakultni
nemocnice Brno a Lékarska fakulta Masarykovy univerzity, Brno, Ceska republika
vavrina.martin@fnbrno.cz

Editofi ceského pirekladu

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

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