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Doporuceni pro vedeni anestezie

u syndromu delece 9p

Nazev nemoci: Syndrom delece 9p

ICD 10: Q93.5, Jina delece &asti chromozomu
Synonyma: Alfiho syndrom, Syndrom delece 9p, Syndrom chybé&jiciho chromozomu 9p

Souhrn o nemoci:

V roce 1973 Alfi a kol. publikovali informace o tfech kojencich s ¢aste€nou deleci kratkého
ramene chromozomu 9 distalné od pasma 9p22, ktefi méli nékolik spolecnych klinickych
pfiznakd. V roce 1976, po tom, co byli identifikovani dalSi tfi pacienti se stejnou
chromozomalni deleci, tato skupina popsala Syndrom delece 9p.

Syndrom delece 9p je velmi vzacny. Odhaduje se vyskyt u jednoho z 50 000 novorozencu.
Od prvniho popisu bylo v literatufe popsano vice nez 100 pacientl s touto diagnézou, ale
existuje pravdépodobné mnohem vice postizenych lidi, ktefi nebyli diagnostikovani nebo
pfipady nebyly hlaSeny. Pfilezitostné byly publikovany nové pfipady, které popisuji nové
problémy spojené s deleci chromozomu 9p. Zda jsou skuteCné soucasti syndromu
souvisejiciho s deleci 9p, nebo se jen nahodné vyskytuji u téchto pacientd, zlstava nejasny.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagnoza

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



http://www.orpha.net/

Souhrn o nemoci

Tento syndrom je definovan deleci kratkého ramene 9. chromozomu. VétSinou se zlom
vyskytuje od 9p21 do 9p24. VétSina pripadl je vznikla de novo, ale jsou také hlaseny
rodiCovské translokace. Fenotyp delece 9p je heterogenni a nebyla uréena jednoznacna
korelace mezi timto genotypem a klinickymi pfiznaky. Mezi bézné znaky syndromu patfi
mentalni deficit, psychomotoricka retardace, opozdény vyvoj feci, kraniofacialni
dysmorfismus a dalSi vrozené malformace. Zda se, ze syndrom se vyskytuje vyvazené mezi
muzi a Zenami.

Klinické pfriznaky syndromu delece 9p:

Spoleéné rysy tohoto syndromu zahrnuiji trigonocefalii s vyraznym Celem, malé oéni stérbiny,
plochy nos, orbitalni hypertelorismus, dlouhé philtrum, nizko posazené dysplastické udi a
dlouhé phalangy s prebytkem koznich ryh. Primérné 1Q pacientu bylo 48, avSak mentalni
postizeni se mize pohybovat od mirnych po vazné. Mezi dalsi malformace patfi choanalni
atrézie, hypoplazie obliCeje, vysoce klenuté patro, mald usta, mikrognathie a kratky krk.
Komplikaci maze byt obstrukéni spankova apnoe. Kromé kraniofacialnich anomalii patfi mezi
nejastéjsi malformace srdecCni vady (defekt komorového septa, perzistujici ductus
arteriosus a stenoza plicnice), tfiselné a brani¢ni kyly, pylorosten6za, omfalokéla, genitalni a
/ nebo gonadalni dysgeneze, skoliéza a / nebo kyféza a pectus excavatum. Dale se Casto

motoricky vyvoj s hypotonii.

U téchto pacientll jsou také Casto hlaseny opakované infekce usi, dychacich cest a
modcovych cest. Opakujici se aspirace lze pfi€ist svalové hypotonii se zhorSenou funkci
polykani a kasle, gastroezofagealnimu refluxu, brani¢ni kyle a pylorostenéze. Alergie a
astma jsou u téchto pacienttd bézné, ale specifické imunologické poruchy se vyskytuji zfidka.

Typické vykony

Mezi typické vykony patfi korekce kraniosynostozy, plastika choanalni atrézie, tfiselné kyly,
braniéni kyly, omfalokély, skoliézy, zavedeni uSnich trubi¢ek, korekce anomalii vnéjSich
genitalii.

Typ anestezie

Pfestoze souhrnné vSem pacientl nelze doporulit Zzadna konkrétni anestetika ani typ
anestezie, celkova anestezie mize byt vzhledem k povaze onemocnéni nejvyhodnéjSim
anestetickym rezimem pro bézné chirurgické zakroky a vék, kdy se tyto postupy obvykle
provadéji. Kvalli kraniofacialnimu dysmorfismu se vS8ak anesteziologové musi pfipravit na
zvladnuti obtizného zajisténi dychacich cest.

Neuroaxialni anestezie nebo analgezie mize byt indikovana pro urcité chirurgické zakroky,
ale vrozené deformity patefe mohou omezit jeji pouziti. Jako u kazdého pacienta trpiciho
epileptickymi zachvaty, prahové hodnoty pro mistni mozkovou toxicitu anestetik mohou byt
nizSi. Proto je nutné pocitat s nizSimi plazmatickymi koncentracemi latek, zejména u
novorozencu a malych déti.
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Nezbytna dopliikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

ProtoZe delece 9p je syndromova porucha a je tfeba oCekavat vrozené anomalie, musi byt
peclivé zjisténa anamnéza pacienta. Tuto poruchu €asto provazi defekt komorového septa,
perzistujici ductus arteriosus a stendza plicnice, je potfeba provést kardiologické vysSetfeni.
Tyto zaznamy i vySetfeni z nedavné doby by mély byt pfedoperacné pfezkoumany.

Pokud jsou pfitomny srdeCni vady, je potfeba podat profylaxi infekéni endokarditidy pred
zahajenim vykonu v souladu s doporué¢enim odborné spole¢nosti.

Vzhledem k ¢astym plicnim infekcim u téchto pacientli by meél byt peclivé vySetfen respiraéni
systém. Ve vétSiné pfipadu je peclivé fyzikalni vySetfeni a anamnéza dostadujici pro
pfedoperacni hodnoceni. Pfi stanoveni novych nebo vyznamnych nalez( muze byt indikovan
rentgen hrudniku nebo jina zobrazovaci metoda. Uzka komunikace s détskym praktickym
lékafem péce nebo pneumologem muze o pacientové stavu mnoho objasnit.

Pokud ma pacient astma, plicni malformace a / nebo tézkou skoliézu dale zhorSujici dychani,
je mozné predoperaéné vyuzit funkéni spirometrické vySetieni. Gastroezofagealni reflux a
pyloricka stendza zvySuji riziko aspirace béhem uUvodu do celkové anestezie. Mize byt
indikovano pfedoperacni podani inhibitoru protonové pumpy a postup rychlého uvodu do
anestezie (RSI).

Pacienti s deleci 9p, ktefi maji také abnormality EEG a / nebo epileptické zachvaty, mohou
mit zvySené riziko perioperacnich zachvatl(. Plazmatické hladiny antiepileptik by mély byt
pfezkoumany jesté pfed vykonem. Podle stavu pacienta (pfi zvraceni, dlouhém laénéni...) by
melo byt zvazeno intravendzni podavani antiepileptik.

Pfed pouzitim neuroaxialni anestezie je doporu¢eno vySetfeni anomalii zeber a obratll
nékterou ze zobrazovacich metod.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

ProtoZze spole¢né rysy syndromu delece 9p zahrnuji kraniofacialni anomalie jako je
kraniostendza, hyperplasie poloviny obliCeje, rozStép patra / patro s vysokym klenutim,
migrognathie, mala usta, kratky krk a choanalni atrézie. U téchto pacientd existuje riziko
obtizného zajisténi dychacich cest, zejména pfi ivodu do celkové anestézie. Situace musi
byt peclivé zvazena pfi potfebé RSI (napf. kvuli pylorostendze, gastroezofagealnimu refluxu).

V pfFipadové studii zaméfené na anesteziologicky postup u pacienta s deleci 9p Cakmakkaya
et al. popsal pétiletou divku s mikrognathii a kratkym krkem a gastroezofagealni refluxem,
ktera podstoupila laparoskopickou fundoplikaci v celkové anestézii. Kritickym aspektem
tohoto pfipadu byla obtizna intubace. Laryngoskopie odhalila Cormack-Lehane skére llI.
Kromé toho zavedeni endotrachealni kanyly bylo komplikovano Sifkou pradusnice, ktera byla
mnohem uzsi, nez se ocekavalo v tomto véku.

U pacientd s kraniofacialnim dysmorfismem je tfeba pfezkoumat pfedchozi anestetickou
anamnézu nasledovanou peclivym predoperaéni vySetfenim dychacich cest. Je potfeba
pocitat s obtiZnou ventilaci za pomoci masky, pfi laryngoskopii a / nebo intubaci.

Riziko obtizného zajisténi dychacich cest by mélo byt sdéleno celému tymu. Mélo by byt
snadno dostupné vybaveni pro obtizné zajisténi dychacich cest, v€etné supraglotickych
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pomucek, endotrachealnich kanyl riznych velikosti a vhodného videolaryngoskopu, ktery
muze zajisténi dychacich cest usnadnit. Také by mélo byt dostupné vybaveni pro pfipadné
chirurgické zajisténi dychacich cest.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Zadna zvlastni priprava.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Je-li to vhodné pro klinicky stav a komorbidity.

Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Je-li to vhodné pro klinicky stav a komorbidity.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Léky proti epilepsii ¢asto bud indukuji nebo inhibuji izoenzymy cytochromu P450 jaterniho
metabolismu, a proto mohou snizit nebo zvysit plazmatické koncentrace nékterych Iéku
pouzivanych perioperaéné, jako jsou beta-blokatory, antagonisté vapnikovych kanald,
antibiotika nebo warfarin.

Anesteziologicky postup

Management pacienta béhem operace zavisi pfedevSim na jeho kardiologickém, plicnim,
renalnim a neurologickém stavu. Asthma, recidivujici plicni infekce nebo chronicka aspirace
zalude€niho obsahu muze vést k hyperreaktivité dychacich cest a obtizné ventilaci béhem
uvodu do anestezie a jejiho vedeni. Jako anestetikum je vhodny sevofluran, a to jak pro
uvod, tak pro vedeni anestezie.

U pacientu s kfeCovymi stavy a epileptickymi zachvaty mohou nékteré z anestetickych lék
zvySovat epileptogenni potencial. Mélo by se upoustét od pouziti benzodiazepinu
v premedikaci. Také bychom se méli vyhnout hyperventilaci pfi inhalaénim Gvodu do
anestezie s pouzitim sevofluranu, pfedevS§im u novorozencli a malych déti, nebot muze
spoustét zachvaty.

V literatufe je doporu€eno udrzovat niz8i MAC u volatilnich anestetik a také nizsi BIS u déti
s poruchami intelektu.
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Zvlastni ¢i doplnujici monitorace

Je-li to vhodné pro fyzicky stav, rozsah chirurgického zakroku a komorbidity.

Mozné komplikace

Souhrn moznych peri-anestetickych komplikaci (podrobnéjsi vysvétleni viz predchozi a
nasledujici kapitoly):

Uvod do anestezie:
- obtizné zajisténi dychacich cest
- regurgitace, aspirace
- zachvaty
Perioperaéni:
- ventilaéni potize
Probouzeni z anestezie:
- opozdéné probouzeni
- obstrukce hornich cest dychacich
- regurgitace, aspirace

- zachvaty

Pooperacni péce

Vzhledem k rezidualnim u€inkim anestetik a analgetik maji pacienti s kraniofacialnimi
anomaliemi vyS88i riziko obstrukce hornich cest dychacich, zejména v <&asném
postanestetickém obdobi. Kromé toho mulze hypotonie pfispét ke zhorSeni respiracnich
funkci po anestezii a gastroezofagealni reflux zvySuje riziko pooperacni aspirace. Proto
muze byt nutné prodlouzené pooperacni sledovani.

Pacienti s mentalnim postizenim a zpozdénim feci Casto nemohou vyjadfit své potreby,
v€etné urovné bolesti. Clen rodiny nebo pecujici osoba s blizkym vztahem k pacientovi u
lGzka maze nejen uklidnit pacienta, ale také pomoci tymu po lépe porozumét pacientovym
potfebam.

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

U pacientl s deleci 9p jsou Casté opakujici se usni, urogenitalni nebo respiracni infekce. V
pfipadé pfiznak( perioperacni infekce je tfeba mit na paméti moznost jinych nez
chirurgickych infekci.
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Opozdéné zotaveni z anestezie muzZe souviset se zvySenou citlivosti na anesteziologické
léky. Jiz existujici svalova hypotonie v§ak mize napodobovat prodlouzené ucinky anestetik.
Je dulezité vyhodnotit a zdokumentovat predoperacni funkéni stav, aby byl Iékaf schopen
rozpoznat navrat k normalni funkci u kazdého jednotlivého pacienta.

Ambulantni anestezie

Anestezie by méla probihat na pracovisti, kde ma personal zkuSenosti stimto typem
pacient. Realizovatelnost zakrokd v ambulantni anestezii zavisi na tom, jaké ma pacient
dalsi komorbidity. Ambulantni anestezie se bézné nedoporucuje kvuli riziku opozdéného
nebo komplikovaného zotaveni.

Porodnicka anestezie

V pfipadé delece 9p popsaného v literatufe byl tento syndrom diagnostikovan po narozeni
nebo pozdéji béhem Zivota. PFi zpétném pohledu nebyva hlaSeno abnormalni téhotenstvi
nebo porod. Ackoliv jsou déti Casto na svUj gestaéni vék pomérné malé, jejich Apgar skére
se zda byt v normalnim rozmezi.
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Tabulka 1: Casté projevy a pfiznaky syndromu delece 9p s literarnimi odkazy

Vzhled obliceje

Trigonocefalie
Kraniosynost6za
Hypoplazie stfedni ¢asti obliceje
Plochy nos

Dlouhé philtrum
Mikrognathie

Vysoce klenuté patro
Epikantus
Hypertelorismus
Vysoce klenuté obodi
Ridké vlasy

Kratky krk [1-3]

Organové systémy

Nervovy systém

Mentalni retardace

Opozdény psychomotoricky vyvoj
Opozdéni vyvoje fedi

Svalova hypotonie

Zmény na EEG [2,4,5]

Kardiovaskularni systém

Defekt septa komor
Perzistujici ductus arteriosus
Stendza plicnice [6-8]

Respiracni systém

Atrezie choan
Hypoplazie plic
Laryngomalacie [3,9,10]

Gastrointestinalni systém

Branicni kyla
Gastroesofagealni reflux
Duodenalni stenoza
Umbilikalni/tfiselna kyla
omphalokéla [5,8,9]

Urogenitalni trakt

Genitalie

ovlivnéni vyvoje gonad
abnormalni vyvoj zevniho genitalu
hypospadie

obojetny genital [2,8,11,12]

Muskuloskeletalni systém
obratle

koncetiny

skoliéza [2,9]

dlouhy stfedni falanx prsta
dlouhé prsty na rukou i nohou
zvysSené mnozstvi ryh na prstech
defekty v pozici nohy

opi€i ryha na rukach [1,2]
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