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Doporuceni pro vedeni anestezie

u Distalni artrogrypézy typu 3

Nazev nemoci: Distalni artrogrypdza typu 3

ICD 10: Q74.3

Synonyma: GordonlGv syndrom; distalni arthrogryp6za multiplex congenita typu lIA;
kamptodaktylie, roz&tép patra a ,clubfoot® (talipes equinovarus)

Souhrn o nemoci: Distalni artrogrypoza typu 3 (DA3) je vrozena neprogresivni myopatie,
ktera zahrnuje kontrakce rukou a komplexu kotnik-noha plus rozstép patra, blefaroptézu
a abnormalni zakfiveni patefe. DA3 postrada specifické kraniofacialni nalezy vyzadované
pro diagnézu Freeman-Burianidv syndrom nebo Sheldon-Halldv syndrom. Malformace
koncetin pfijaté v diagnostickych kritériich zahrnuji dva nebo vice z néasledujicich: talipes
equinovarus, metatarsus varus, vertikalni talus, talipes equinovalgus, calcaneovalgus,
kamptodaktylie, ulnarni odchylka zapésti a prstll, pfekryvajici se prsty rukou nebo nohou
a hypoplastické nebo nepfitomné mezifalangealni zahyby. VétSina pfipadid DA3 je
sporadicka, je vSak znama i autozomalné dominantni dédi¢nost. Neexistuje zjevna
genderova, etnicka nebo geograficka preference a environmentalni a rodiCovské faktory
nejsou zahrnuty do patogeneze.

Medicina se stale vyviji
MoZna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagndza

“ Vice informaci o nemoci, referenénim centriim a organizacni informace naleznete
na webu Orphanet: www.orpha.net
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Popis onemocnéni

Poprvé popsana Gordonem (1969) [1], distalni arthrogrypdza typu 3 (DA3; MIM 114300) je
vrozena neprogresivni myopatie a zahrnuje kontrakce rukou a komplexu kotnik-noha,
roz8tép patra, blefaroptéza a abnormalni zakfiveni patefe [2]. DA3 postrada tyto specifické
kraniofacialni nalezy pozorované u Freeman-Burianova [3] hebo Sheldon-Hallova syndromu
(FBS nebo SHS) [5], ale zahrnuje nalezy, které se nevyskytuji u distalni artrogrypozy typu 1,
ktera se obecné projevuje pouze kontrakcemi distalni koncetiny. Malformace koncetin
spole¢né pro FBS, SHS a DA3 zahrnuji dvé nebo vice z nasledujicich: talipes equinovarus,
metatarsus varus, vertikalni talus, talipes equinovalgus, calcaneovalgus, kamptodaktylie,
ulnarni odchylka zapésti a prstd, prekryvajici se prsty rukou nebo nohou a hypoplastické
nebo nepfitomné mezifalangealni zahyby. Hlavni diferencialni diagnézy zahrnuji distalni
artrogrypézu typu 1A, 1B, 2B, 7 a 8; MardenWalkeriv syndrom; Schwartz-Jampellv
syndrom; a non-syndromalni distalni kontraktury. DA3 se li§i od ostatnich stavu
se zjevnymi kontrakcemi distalni koncetiny jednak pfitomnosti roz&tépu patra, blefaroptézy
a abnormalnim zakfivenim patefe a jednak nepfitomnosti dalSich rysu, zejména ocni
patologie a mentalni retardace [2]. DA3 je spojen s alelickou variaci genu pro piezo
mechanosenzitivni typ iontového kanalu komponenty 2 (PIEZO2; MIM 613629),
na 18p11,22-p11,21 [6]. DA3 je povazovan za patfici do skupiny fenotypové podobnych entit
nazyvanych distalni artrogrypézy [7-8]. Arthrogryposis multiplex congenita je odliSna entita
od distalnich artrogrypoz [2].

VétSina pfipadd DAS3 je sporadicka, je vSak znama i autozomalné dominantni dédi¢nost [2].
Neexistuje zjevna genderova, etnicka nebo geograficka preference a environmentalni
a rodiCovskeé faktory nejsou zahrnuty do patogeneze [2].

Ackoli literatura o DA3 je zanedbatelna [9-10], obecné zasady tykajici se péce o pacienty
s DA3 byly odvozeny z lépe zdokumentované zkuSenosti s FBS a DAL. Toto doporuceni,
vyvinuté na zakladé literarni reSerSe a klinickych zku3enosti, bylo zaméfeno na feSeni
nedostatku dostupnych Klinickych guidelines poskytnutim esencialnich, na outcome-
zaméfenych doporuceni k zhodnoceni a managementu anesteziologické péfe o pacienty
s DA3. Protokol a vysledky systematického review a metaanalyzy, na nichZ je toto
doporuceni zaloZeno, byly popsany jinde [9-10]. V procesu vyvoje doporuceni byly dodrzeny
smérnice AGREE Il a GRADE [11-12].

Typické vykony

Ackoli postizeni neni tak zavazné jako u FBS nebo SHS, pacienti s DA1 rovnéz Casto
podstupuji mnoho ortopedickych operaci, protoze pokusy o operativni korekci deformity
mohou mit suboptimalni vysledky a vyzaduji naslednou revizi. Nékolik kraniofacialnich
projevi syndromu také obvykle vyzaduje operativni |éCbu. Vzhledem k velké variabilité
prezentace DA3 a nedostateénému vyzkumu existuje velka rozmanitost operativnich
pristupl pouzivanych prfedevsim pro korekci kontraktury komplexu kotniku a nohy, korekce
patefniho zakfiveni, korekce kontraktury rukou, plastika patra a operace blefaroptézy,
a mozna dalSi kraniofacialni rekonstrukce. Méné Casto je zaméfenim operativnich zasahu
postizeni vice proximalnich kloubl (napf. rekurentni dislokace nebo dysplazie ramen a ky¢li,
kontraktury loktd nebo patelarni nestability) nebo patefe (inserce tyCe a vertebraini fuze
pro abnormaini zakFiveni).

Typ anestezie

VétSina kazuistik popisuje provadéni technik celkové anestezie u téchto pacientl
za bezpecné. V tomto pfipadé se anestezie provadi pomoci inhalaénich anestetik, propofolu,
opioidl, ketaminu a oxidu dusného. Kromé toho neni ve vSech pfipadech nutna celkova
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anestezie. Kvuli nékterym anatomickym rizikim pro obtizné zajistitelné dychaci cesty muze
byt Zzadouci vyhnout se premedikaci, sedaci a celkové anestezii u vhodné& vybranych
pacientd s DA3 [13]. Ackoli u DA3 jsou pozorovany mirné deformity patefe, obvykle to
nevyluCuje epiduralni nebo spinalni anestezii, ktera muize mit stdle méné problému
a komplikaci souvisejicich se syndromem a pfiznivéjsi bezpecnostni profil nez analgosedace
a celkova anestezie. Radna psychologicka pFiprava pro pacienty podstupujici chirurgicky
zakrok vyhradné v lokalni nebo regionalni anestezii se zasadné nelisi od jiného
pfedoperacniho souhlasu a postupu pfipravy [13].

Nezbytna doplrikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Anestetickd péCe o pacienty s DA3 c¢asto predstavuje potencialni vyzvy souvisejici
s kontrakturami koncetin, které vyZaduji pfedoperacni planovani. Pokud je to mozné, méli by
byt pacienti hodnoceni v dostateéném pFedstihu pfed planovanou operaci. Anesteziolog,
ktery provadi pfedanesteziologické vySetfeni, by mél byt také anesteziologem uréenym
pro dany vykon. Dikladna a uUplnd anamnéza by méla zahrnovat otazky tykajici se:
souCasnych |ékl a alergii, reaktivniho onemocnéni dychacich cest, gastroezofagealniho
refluxniho onemocnéni (GERD), pfedchozich akutnich a chronickych respira¢nich problému,
pfedchozi anestezie a chirurgickych zakrokl, zachvatd a vSech pfiznaki mozného
centralniho nervového systému dysfunkce, zejména zvySeného intrakranialniho tlaku [14].
VyS8etieni zahrnuje: vitalni funkce, duSevni stav, dychaci cesty, patef, neurologické
a kardiovaskularni vysetfeni [14]. Je dllezité vysvétlit pacientovi a rodiné mozna rizika
a zajistit, aby byly zodpovézeny otazky a aby byly plné rozptyleny obavy [13-14]. Fakta,
obavy a planovany postup musi byt projednany se zu¢astnénymi chirurgy [14].

Néktefi naznaduji, ze maligni hypertermie (MH) nema asociaci [15—16] s vétSinou myopatii, u
kterych byly hlaSeny s anestezii souvisejici hypermetabolické stavy podobné MH. Pokud
neexistuji vzhledem k MH zvlastni obavy, beztriggerova anesteticka technika u pacient
s DA3 se nevyzaduje.

RozSifeny metabolicky panel a 12-svodovy elektrokardiogram je vhodné zahrnout
do predopera¢niho screeningu u mnoha pacientu, ktefi nesou potencialné vyssi riziko
anestezie nebo sedace a brani nespravné interpretaci jiZz existujiciho patologického stavu
jako patologie souvisejici s intraoperaCnimi zménami. ProtoZe arterialni punkce krevnich
plynd muze byt neuskuteénitelna, mize byt point-of-care testovani kapilarni krve uziteéné
pro zakladni a nasledné hodnoceni, pokud je k dispozici. Alternativhé je pulzni oxymetrie
na vzduchu cennou neinvazivni modalitou pro hodnoceni plicni vymény plynd a sérovy
hydrogenuhli€itan z vendzni krve odrazi stav vymeény oxidu uhli€iteho.

Za zminku stoji, Ze DA1 neni spojena s Zadnou patologii srde¢niho svalu.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

U pacientd s DA3 mohou rozstép patra, urCity stupefi mikrognacie, malokluze tfidy II,
pokrouceni zubu, vysoce klenuté tvrdé patro a omezena flexibilita kréni patefe ztizit
endotrachealni intubaci a pouziti dalSich pomucek k zajisténi dychacich cest. Zatimco
néktefi mohou volit k zajisténi dychaci cesty laryngealni masku (LM), aby se vyhnuli obtizné
intubaci, Uuspésné zavedeni a usazeni LM muze byt u pacientd s DA3 obtizné nebo
nemozné. Mlze byt potfeba zvolit mensi velikost LM, nez jaka se obvykle pouziva pro vék
pacienta.
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Dal8i techniky oralni nebo nazalni intubace zahrnuji: nepfimou video intubaci (Glide scope,
C-Mac atd.) nebo flexibilni fibrooptickou intubaci. V nemocni€nich zafizenich s omezenym
vybavenim se Ize pokusit o intubaci hosem naslepo, ale riskuje se trauma dychacich cest.
Tito pacienti jsou nejbezpeénéji osetfovani v nemocnicich s Sirokou S$kalou vybaveni
k obtiznému zajisténi dychacich cest. Pacient muze spontanné ventilovat s tlakovou
podporou prostfednictvim mékkého nazalniho vzduchovodu zavedeného v jedné nosni dirce,
zatimco flexibilni fibroopticka intubace se provadi druhou nosni dirkou nebo usty. Je tfeba
vénovat pozornost tomu, aby nedoSlo k poranéni rozstépu patra. Podobné, predchozi
operacni plastika rozstépu patra muze mit za nasledek neznamé zuzeni nebo obstrukci
nosu, coz znesnadnuje nebo znemoznuje nazalni intubaci. Lze také uvazovat o ventilaci
na masku, ale vzhledem k anatomickym abnormalitam je potfeba zhodnotit tésnost masky
u pacienta predoperacné. Pokud lze zavést LM, mlze byt pfes ni provedena flexibilni
fibroopticka intubace. Tracheotomie muze byt nutna, ale technicky naro¢na v pripadé
emergentni nebo neobvykle naro¢né intubace. Chirurg v zaloze by mél byt domluven pfedem
pro nezajistitelné dychaci cesty. Je k dispozici nékolik anesteziologickych technik k zajisténi
dychacich cest, v€etné inhalaéniho Uvodu nebo intravenézni infuze propofolu,
dexmedetomidinu nebo obou.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivati

Zadné zpravy z literatury ani znamé klinické zku$enosti nenaznaduji neobvyklé problémy
nebo nutna preventivni opatfeni pro pacienty s DA3, ktefi potfebuji transfiuzi nebo podavani
jakychkoli krevnich derivatu.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Pfestoze mnoho pacientd ma snizenou predoperacni mobilitu, a proto je u nich ponékud
vyS8Si predoperacni trombogenni riziko, zadné zpravy v literatufe ani znamé Kklinické
zkuSenosti nenaznacuji Zzadnou poruchu koagulace spojenou s DA3.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

PFi pfedoperacnim zhodnoceni pacientd peclivé vyhodnotte rozsah kontraktur. Jakékoli
zjisténé omezeni pohybu by mélo byt projednano s chirurgy, aby se naplanovala nejlepsi
poloha pacienta b&hem chirurgického zakroku. Pokud je to mozZné, doporucuje se
polohovani pfed indukci anestezie, které ale nemusi byt proveditelné. Pacienti by méli byt
vzdy umisténi do pohodiné polohy, aby nedochazelo k nepfirozenym poloham v anestezii,
udrzovani v teple s velkorysym polstrovanim, aby se zabranilo tlaku na tlakové body.
Pouzivani mékkych obvazl se doporuCuje pro oblasti ohrozené tlakovym zranénim (kost
kifizova pfi poloze na zadech; prsa a lopaty kyc€elni pfi pronacni poloze). Hubeni pacienti
a pacienti s prodlouzenou hospitalizaci jsou vystaveni vy$Simu riziku ztraty integrity kize.
Pacienti s koznimi komplikacemi by méli byt vySetfeni plastickym chirurgem. Pro udrzeni
normotermie pacienta béhem anestezie a chirurgického zakroku by se mély pouzivat aktivni
systémy se zahfivanim vzduchu, protoze mnoho z téchto pacientll muze mit snizené
mnozstvi tukové tkane a mize byt vystaveno zvySenému riziku podchlazeni.
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Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Pro pacienty s DA3 neexistuje zadna chronicka medikace a IéCba specificka pro syndrom.
Terapeutické intervence se zaméfuji na zlepSeni funkénich vysledkld. Neexistuje zadny
kauzalni 1€k, ackoli DA3 je povazovan za neprogresivni.

Anesteziologicky postup

Evidence base nepodporuje asociaci mezi MH a DA3 [15-16]. Nicméné v nékterych
klinickych situacich byla popsana hyperpyrexie, nelze vSak dat doporu€eni k vyhnuti se
pouziti MH triggeru.

Peroralni midazolam se bézné& pouziva k premedikaci a intraven6zni midazolam se €asto
pouziva k mirné proceduralni sedaci. Oxid dusny byl pouzit pro indukci a udrzovani
anestezie. Pokud je nezbytné udrzovat spontanni dychani, pouziva se oxid dusny ve spojeni
s ketaminem k dosaZeni a udrZeni chirurgické anestezie. Pokud je zaveden cévni pfistup
pfed uvodem do anestezie, je Casto pouzivan propofol k indukci a udrZeni chirurgické
anestezie. Intravendzni infuze propofolu nebo dexmedetomidinu nebo obou muize byt
pouzita k zavedeni mirné sedace se zachovanim spontanni ventilace bez zajiSténych
dychacich cest a chirurgickou anestezii. Spontanni ventilaci Ize také udrZzovat pomoci oxidu
dusného, ketaminu, propofolu, dexmedetomidinu nebo infuzi kratce plsobicich opioidu, jako
je remifentanil, s nizkou davkou.

Lze pouzit lidokain s epinefrinem nebo bez né&j pro lokalni anestezii, bupivakain nebo
ropivikain pro lokalni anestezii, spinalni nebo epiduraini anestezii. Pfi provadéni spinalni
nebo epiduralni anestezie se pouziva détska velikost jehly a katétru, a to i pro dospélé,
protoze vétSina pacientd s DA3 je mala. Pfi pouziti lidokainu nebo bupivakainu pro anestezii
bez adjuvans nejsou vyZzadovana Zadna zvlastni opatfeni s vyjimkou opatfeni tykajicich se
samotného operacniho zakroku. Periferni nervové bloky, bud jednorazové bolusové injekce,
nebo s umisténim katétru, mohou byt pouZzity pro chirurgii konetin a po operaci mohou
slouzit k analgezii.

Kontraktury distalnich kon&etin a nasledna Spatna kvalita Zil mohou u mnoha pacientd s DA3
zpUsobit obtize pfi zavedeni periferniho intravendzniho pfistupu, a omezena mobilita kréni
patefe, pokud je pfitomna, komplikuje pfistup k Zildm na krku. Obecné se vyzaduje pouziti
katétru malého kalibru, G 22 nebo méné. Potfeba pouziti malého cévniho katétru mize
znesnadnit transfuzi, intravenézni hydrataci, podavani 1€kt a krevni odbér. Se zvySujici se
frekvenci kanylace periferni Zily pomoci ultrazvuku, hraje zajiSténi centralnich vendznich
katetrU pfi poskytovani vaskularniho pfistupu témto pacientim snizenou roli, ale stale maze
byt nezbytné ve vyssi frekvenci nez v bézné populaci.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Zatimco standardni moderni zplsoby monitorovani anestezie (napf. srdecni frekvence,
saturace kyslikem, krevni tlak, oxid uhliCity na konci expiria (ETCOz), dechova frekvence
a hloubka dechu a teplota) jsou dostate¢né, je u pacientd s DA3 nutna ostrazitost. Svalova
rigidita nebo relaxace neni spolehlivym ukazatelem hloubky anestezie nebo ucinnosti
nervosvalové blokady, protoZze syndromem postizené svaly, zejména ty, které vykazuji
zjevnou kontrakturu, nejsou anestezii a myorelaxancii ovlivnény. Je tfeba peclivé sledovat
saturaci kyslikem a ETCO,, zejména pokud existuje podezieni na obstrukéni spankovou
apnoe nebo patologii interkostalnich svall zpUsobujici restriktivni plicni onemocnéni.

www.orphananesthesia.eu 5



http://www.orphananesthesia.eu/

Vzhledem k tomu, Ze klipové senzory nemusi dobfe sedét, jsou ve vSech institucich
preferovany a snadno dostupné flexibilni senzory k pulzni oxymetrii. Jsou aplikovany
obvodové a pfizplsobi se jakémukoli prstu u nejvétSich ¢i nejmensSich pacientll. Pokud je
mocovy katétr pouzivan pro monitorovani, b&éhem dlouhého chirurgického zakroku nebo
pfi pouziti epiduralni anestezie-analgezie, je obvykle vybrana détska velikost,
a to i pro dospélé, protoze vétSina pacientd s DA3 je mala. Je-li pfitomna dysfazie
zpusobena orofacialnimi anatomickymi abnormalitami a kontrakturami svall, mél by byt
zdokumentovan a zaznamenan jeji charakter jedté pfed podanim jakéhokoli 1éku, aby se
snizila potencialni nespravna desinterpretace dysfazie béhem premedikace, sedace
nebo monitorované anestezie, pokud je od pacienta vyzadovana slovni reakce.

Mozné komplikace

Mozné komplikace celkové anestezie nebo sedace u pacientl s DA3 zahrnuji hyperpyrexii
a hypermetabolicky syndrom. Mezi daldi komplikace, které se Castéji vyskytuji, patfi
rabdomyolyza bez hyperpyrexie, obtizné zajistitelny periferni vaskularniho vstup, obtizny
operacni pfistup v dlsledku neucinnosti nervosvalové blokady a obtizna orotrachealni
intubace v dusledku anatomickych abnormalit. Mezi abnormality dychacich cest vedouci
k obtizné intubaci patfi: mala uUsta, nepohyblivost kréni patefe a ztuhlost orofacialnich svald.
Pfestoze je pooperacni nebo posedativni pneumonie primarné hlasena u FBS, muze byt
zplsobena hypoventilaci (atelektaza). Peclivy anesteziologicky management obvykle
zabranuje aspiraci, ale opioidni u€inky by mély byt sledovany bedlivé, aby se zabranilo
Utlumu dychani a pooperaénim komplikacim s neudrzenim prichodnosti dychacich cest,
zejména u pacientd s neoperovanym rozstépem patra. Pokud jsou pfitomny, mohou
deformity patefe komplikovat epiduralni a spinalni anestezii, ale zfidka ji vylu€uiji.

Pooperacni péce

Vzhledem k vysokému potencialu rozvoje pooperacnich komplikaci (apnoe, nadmérna
sedace, hypoventilace a respiraCni tisen) je vétSina pacientll sledovana na jednotce
intenzivni nebo intermediarni péce alespon po urCitou dobu, zejména po velkém
chirurgickém zakroku.

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

Tito pacienti vyzaduji peclivou respiracni terapii v poopera¢nim obdobi, coz mize zahrnovat
inspiracni trenazer, dechovou fyzioterapii s nebo bez pouziti kaslaciho asistenta, pouziti
podpurné neinvazivni ventilace (BiLevel), pokud dochazi k obstrukci dychacich cest nebo
k hypoventilaci. Pokud je vyZadovana mikrobiologicka kultivace, napfiklad pfi selhani
empirické antibiotické Ié€by, zvazte bronchoskopii pro odbér Cistého vzorku sputa, podobné
jako u pacientl se Spatnou expektoraci. Jeli k tomu nutna celkova anestezie s intubaci, mél
by anesteziolog pfed extubaci pouzit recruitment manévry a odsat sputum z endotrachealni
kanyly s cilem maximalizovat plicni objem a snizit riziko atelektazy.

Zvlastni opatreni nebo typy anestezie

Obecné zasady anesteziologické péCe o pacienty s DA3, které byly popsany vyse, se
vztahuji na spravné zhodnoceni rizik a benefitG pro vSechny typy anestezie, véetné
porodnické, ambulantni nebo emergentni anestezie.
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