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DoporucCeni pro vedeni anestezie
u Donohue syndromu

Nazev nemoci: Donohue syndrom

ICD 10: E34.8
Synonyma: Leprechaunismus
Souhrn o nemoci:

Donohue syndrom je vzacné autozomalné recesivné dédicné onemocnéni, které ma incidenci
1 na 4 miliony zivé narozenych déti. Je zplsobeno mutaci genu pro inzulinovy receptor
na chromozomu 19p13. Plvodné bylo pojmenovano "dysendokrinismus" a "leprechaunismus”
(vzhledem k tomu, ze se nemocni podobaji svym vzhledem skfitkovi). Od téchto oznaceni jiz
bylo upusténo ve prospéch nazvu Donohue syndrom.

Primarni patologii je inzulinova rezistence v dusledku defektni vazby inzulinu na jeho
mutovany receptor. Tyto mutace inzulinovych receptort jsou ¢asto souhrnné nazyvany "loss
of function" mutace. Identifikovano bylo nékolik mutaci a pfirozeny pibéh onemocnéni zavisi
na stupni inzulinové rezistence. Zatimco pacienti s mirnéjSimi formami onemocnéni (z nich je
nejCastéjSi Rabson-Mendenhalliv syndrom) se mohou dozit dospélosti, zavazné formy
onemocnéni maiji za nasledek smrt v détském véku. Klinické projevy zahrnuji rustovou
retardaci (intrauterinni rdstovou restrikci plodu, nizkou porodni hmotnost, marasmus,
neprospivani), organomegalii (jatra, slezina, ledviny, genitélie), abnormality obliCeje (SpiCata
brada, mikrocefalie, prominujici nizko posazené usi), kozni projevy (pachyderma,
hypertrich6za, acanthosis nigricans), hypotonie a relativné velké ruce/nohy. Prodlouzené
laénéni zpusobuje ubytek svali a podkozniho tuku. Pacienti mohou mit hyperplazii
Langerhansovych ostravkl, nefrokalcindzu, atrofii nadledvin, cholestazu Zlu€ovoda,
lymfatickou hypoplazii a cysticky zménéné gonady. Srdecni postizeni v podobé hypertrofické
kardiomyopatie, ktera se objevuje v asném détsvi, je pfi¢itano u¢inkim IGF-1. Patognomicka
biochemicka tridda zahrnuje hyperinsulinismus, laénou hypoglykémii a postprandialni
hyperglykémii.

Déti trpici zavaznou formou maji Spatnou prognézu a vzhledem k imunodeficitu podléhaji
sepsi. Neexistuje zadna kurativni IéCba, ale exogenni podavani IGF-1 Ize pouzit u vSech
syndromu inzulinové rezistence k lepSi kontrole glykémie, ke snizeni hladiny hyperinzulinémie
a sekundarnich ucinku hyperinzulinismu.




Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedine¢ny

MozZna Spatna diagndza

" Vice informaci o nemoci, referenénim centriim a organizacni informace naleznete
nawebu Orphanet: www.orpha.net
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Typické vykony

Centralni Zilni vstup, endoskopie, MRI, zavedeni gastrostomie, laparotomie.

Typ anestezie

S ohledem na souvisejici rizika bychom si méli byt jisti, ze benefit operacniho vykonu je
davodem k poskytovani anestezie.

V literatufe byla popsana celkova anestezie a obavy z ni se to€i kolem zajisténi obtiznych
dychacich cest, kardiomyopatie a nestabilni hladiny glykémie.

Nejsou k dispozici zaznamy o pouziti regionalni anestezie u téchto pacientl, ackoli
neuroaxialni a periferni nervové blokady nejsou u Donohue syndromu kontraindikovany.
Rizika, pfiprava a opatfeni jsou shodné s celkovou anestezii.

Benefity sedace musi byt peclivé zvazeny v kontextu s riziky plynoucimi z obtiznych dychacich

cest, hemodynamické nestability a hypoglykémie béhem anestézie. V pripadé potieby by mél
byt ihned k dispozici druhy anesteziolog.

Nezbytna doplinkova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

La¢néni je u Donohue syndromu pficinou zavazné hypoglykémie, proto bychom méli zvazit
kratkou dobu pfedoperaéniho lacnéni a intravenosni podavani udrzovaci infuze s glukézou.
V perioperacnim obdobi jsou nezbytné €asté kontroly hladiny cukru v krvi.

Je indikovano provést predoperacni echokardiografii, i kdyz kardiomyopatie, ktera se €asto
vyskytuje ve véku 1 az 2 mésicl, nemusi byt klinicky manifestni.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Musime predpokladat obtizné zajisténi dychacich cest, a to i u pacientl, kterym dfive byly
dychaci cesty zajistény bez komplikaci. Maly primér hrudniku, mala compliance hrudniku
a distenze bficha maji za nasledek malou funké&ni rezidudlni kapacitu a nizké kyslikové
rezervy, coz je pri¢inou rychlé desaturace. Ventilace obli¢ejovou maskou muze vyzadovat
techniku ventilace dvéma osobami a vzhledem k malym rozmérim Ust muze byt intubace
narocna. Adekvatni pfiprava zahrnuje pomuacky k obtiznému zajiSténi dychacich cest,
laryngealni masku, zkuSseného druhého anesteziologa a dostupnou ORL asistenci, ktera je
schopna v pfipadé potfeby zavést rigidni bronchoskop nebo provést tracheostomii.

Je tfeba mit na paméti, ze management zajisténi dychacich cest mize byt obtizny také béhem
extubace nebo po extubaci.
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Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Vzhledem Kk jejich malému vzristu a nizkym fyziologickym rezervam muze u téchto déti jiz
mala krevni ztrata vyvolat signifikantni hemodynamickou nestabilitu. Je na misté si zajistit
rychlou dostupnost krevnich derivata.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

S koagulaci teoreticky nejsou spojeny zadné potize, ale pokud je jednim z pfiznaku
organomegalie, mély by prfedoperacné byt provedeny testy jaterni a koagula¢ni funkce.

Zvlastni opatreni pri polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Pro svUj abnormalni télesny habitus a maly nepoddajny hrudnik je mozné, Ze tito pacienti
budou potfebovat zvlastni péci pfi pohybu a polohovani.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Je nutny opatrny uvod do celkové anestezie, protoze hypertroficka kardiomyopatie
predisponuje tyto déti ke kardiovaskularni nestabilité a srde€ni zastavé.

Anesteziologicky postup

Pfed uvodem nebo kratce po ném by mél byt zajiStén intravendzni vstup a nasogastricka
sonda. Zalude&ni obsah je potfeba odsat pfed a b&hem ventilace obligejovou maskou,
abychom minimalizovali bfidni distenzi. Doporucen je inhalaéni Uvod se zachovanim spontanni
ventilace, protoze minimalizuje insuflaci Zaludku a apnoickou pauzu. K optimalizaci oxygenace
ve smyslu potencialniho obtiZzného zajisténi dychacich cest, nizké rezidualni kapacité
a subklinické kardiomyopatii, je tfeba se vyhnout oxidu dusnému.

Pokud je proveden intravendzni uvod, mél by byt titrovan postupné. Technika kombinuijici
opioidy, benzodiazepiny a ketamin umozriuje provést uvod do celkové anestezie bez nahlych
vykyvua v srde€ni frekvenci, krevnim tlaku a srde€nim vydeji.

U téchto déti dochazi k normalni stresové reakci na operacni vykon, proto by intraoperacni
kontroly glykémie mély byt individualizovany s ¢astym méfenim hladiny cukru v krvi.

V metabolismu IéCiv je nutné brat v potaz hepatobiliarni kompromitaci. U pacientu

s nefrokalcinézou a renalni tubularni dysfunkci se musime vyhnout nefrotoxickym Iékim
a NSAIDs.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Invazivni hemodynamicka monitorace s centralnim Zilnim tlakem a invazivhim méfenim
arterialniho krevniho tlaku muze byt nezbytna u pacientld s kardiomyopatii a/nebo vykon(
s velkymi pfesuny tekutin nebo hemodynamickou nestabilitou.
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Mozné komplikace

1. Obtizné zajisténi dychacich cest zahrnujici obtiznou ventilaci obli¢ejovou maskou, obtiznou
intubaci a obtiznou extubaci,

2. desaturace a hypoxicka srde¢ni zastava,

3. hemodynamicka nestabilita vedouci k srde¢ni zastavé,

4. hypoglykémie a/nebo hyperglykémie.

Pooperacni péce

V €asném poopera¢nim obdobi by méla byt zajisténa pfipravenost k obtiznému zajisténi
dychacich cest (personal, vybaveni, léky).

K prevenci hypo/hyperglykémie je nezbytna pecliva monitorace a kontrola hladiny
glykémie. Normoglykémie v kombinaci s pfisnou antisepsi pomaha k hojeni ran
a predchazi vzniku infekci u déti se snizenou imunitou.

O tyto pacienty je nutné peCovat v multidisciplinarnim prostfedi, ve kterém mame snadny
pfistup ke konzultacim se speciality (napfiklad endokrinologem nebo kardiologem).

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

1. Laéna hypoglykémie: symptomy jsou vlivem anestezie maskovany, a pokud neni zjisténa
a léCena, muzou se objevit komplikace.

2. Opozdéné zotaveni kvuli u€inklim nervosvalové blokady a/nebo opioidu: v disledku Ubytku
svalové hmoty, nizkych tukovych zasob a pro obecné zvySenou nachylnost
ke Spatnému prospivani.

Ambulantni anestezie

Ambulantni anestezie neni mozna, protoze tito pacienti potfebuji intravendzni infuzni terapii
a peclivé monitorovani hladin glykémii.

Porodnicka anestezie

Nebylo hlaseno.
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Datum posledni upravy: Bfezen 2021 (pfeloZzeno duben 2021)

Toto doporuceni bylo pripraveno:
Autori

Ravi Shihurkar, détsky anesteziolog, Great Ormond Street Hospital for Children, Londyn, UK
ravi.shihurkar@gmail.com

Grant Stuart, détsky anesteziolog, Great Ormond Street Hospital for Children, Londyn, UK

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

Toto doporuceni bylo recenzovano:
Recenzenti

Carlos Degrandi, anesteziolog, Hospital Guilherme Alvaro, Santos, Brazilie
degrandi@gmail.com

Alana Kirkwood, détsky anesteziolog, Royal Hospital for Children, Glasgow, Skotsko, UK
alana.kirkwoodl@nhs.net

Prosim, berte v uvahu, Ze toho doporuCeni nebylo recenzovano odborniky na dané
onemocnéni, ale dvéma anesteziology.

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

Toto doporuceni bylo prelozeno do ¢eského jazyka:

Prekladatel:

Marie Vencll, lékar, Anesteziologicko-resuscitacni oddéleni, Nemocnice Boskovice,
Boskovice, marie.venclu@nembce.cz

Editofi ceského prekladu

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