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Doporuceni pro vedeni anestezie
u Dubowitz syndromu

Nazev nemoci: Dubowitz syndrom

ICD 10: Q87.1
Synonyma: Intrauterinni primordialni microsomie

Souhrn o nemoci: Dubowitz syndrom (DS) je vzacné genetické onemocnéni, popsané
vroce 1965, se znacnou fenotypovou variabilitou naznalujici genetickou heterogenitu.
V literatufe je popsano na 200 pfipadld. DS je charakterizovany intrauterinni a/nebo
postnatalni ristovou retardaci, mikrocefalii, mirnym nebo stfednim kognitivnim deficitem,
hyperaktivitou, poruchou imunity, zvySenym rizikem krevni nerovnovahy (pancytopenie)
a malignity (leukémie, neuroblastom). Byly popsany vrozené abnormality jako srdecéni
defekty, genitalni hypoplazie, hypospadie, malformace rekta a skeletu. Mezi zvlastnimi, ale
variabilnimi morfologickymi rysy obliCeje sledujeme sklonéné €elo, epikantus, blefarofimézu,
ptézu, Siroky a plochy nosni mistek, nizko nasazené a Spatné tvarované usi, mikro
a retrognacii; maze byt pfitomen kompletni ¢i inkompletni rozstép patra. Byly popsany ocni
a dentalni abnormality, jako je $edy zakal, strabismus a hypo-/anodoncie. Casto se vyskytuje
také ekzém.

Mutace 1 genu (de novo nebo bialelicka variata) i genomické disbalance byly popsany
u pacienttd s rlznymi klinickymi fenotypy Dubowitz syndromu. Nékolik pfipadi zlstalo
S neobjasnénym genetickym podkladem.

DS je komplexni multisystémové onemocnéni vyzadujici multidisciplinarni pfistup.

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

MoZna Spatna diagnoza

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Pro tento syndrom neexistuje zadna kurativni operace. Mezi pfidruzené vykony muzeme
fadit napfiklad tonsilektomii, adenotomii, bilateralni podvaz vejcovodl, srdecni operace
(komplexni korekce srdeCnich vad a velkych cév), roz§tép mékkého patra a ortopedické
vykony.

Typ anestezie

Neexistuje jednoznacné doporuceni pro preferenci celkové Ci regionalni anestezie.

Sukcinylcholin a inhalaéni anestetika by neméla byt uzivana u imobilizovanych pacientl
pro riziko rhabdomyolyzy a hyperkalemické srdec¢ni zastavy.

Proto je doporuCovana totélni intravendzni anestezie. Doposud neni reportovana
subarachnoidalni, epiduralni ¢i kaudalni anestezie.

(Analgo-) sedace by méla byt provadéna po peclivém zvazeni individudlnich rizik (slabost

faryngealnich svall, kardiopulmonalni stav) s vySSim rizikem respiracniho selhani
a aspirace.

Nezbytna doplikova predoperaéni vysetieni (vedle standardni péce)

Jedinci s DS mohou trpét svalovou slabosti &i postizenim jinych organovych systému (napf.
kardiovaskularni), coz vyzaduje dalSi doplrikova vySetfeni.

Funkéni kardiologické vySetfeni nezbytné pro zhodnoceni pfitomnych srde¢nich abnormalit,
jako jsou malformace srdce a velkych cév, zahrnuje EKG a echokardiografii.

Funkéni plicni testy (plicni objemy a analyza krevnich plynd) mohou byt vyzadovany
u pacientd s plicnim postizenim. Neni zadna korelace mezi plicnimi funkcemi a pooperaénimi
plicnimi komplikacemi.

Provedeni RTG hrudniku a krku je doporuéeno k vylouceni kostnich anomalii.

U planované regionaini anestezie u pacientli se svalovou slabosti je z forenznich ddvodu
vhodné provedeni neurologického vySetreni predoperacné.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Je nezbytné mit k dispozici rizné velikosti laryngealnich masek, fibroopticky bronchoskop/
videolaryngoskop a koniotomicky set pro pfipad potfeby. Ke zvazeni je uziti zavadéce
pfi trachealni intubaci.

Pacienti se slabosti orofaryngealniho svalstva, v€etné polykacich potizi, maji vySsi riziko
aspirace. Proto se zda zadouci prevence aspirace podanim napf. H2 blokatora.
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Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Neni popsana.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni zadny dukaz o potfebé& specifické antikoagulace. Nicméné pacienti s omezenou
mobilitou a svalovou slabosti maji vysSi riziko vzniku pooperacni trombdzy.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Neni popsané. Zapiste pfipadnou imobilizaci pacienta na voziku.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neni popsana.

Anesteziologicky postup

Doposud je popsana pouze jedna zprava o neuspé&sSném podani celkové anestezie.

Sukcinylcholin by nemél byt uzivan u imobilizovanych pacientd pro riziko rhabdomyolyzy
a hyperkalemické srdecni zastavy.

Opioidy, propofol a nedepolarizujici svalova relaxans byly pouzity bez komplikaci.

Neni indikovana poopera¢ni profylakticka ventilace v pfipadé fadné monitorace zotaveni
Z nervosvalové blokady.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

PFi podani nervosvalovych relaxans je nezbytna monitorace hloubky nervosvalové blokady.

Monitorace télesné teploty s adekvatnim tepelnym managementem by méla byt uzita
k zamezeni vzniku pooperaéniho tfesu a vySsi spotfeby kysliku.

V pfipadé velkych pfesuna tekutin, zavaznych komorbidit ¢i vysoce rizikovych vykonu je

doporucena arterialni kanylace pro invazivni méfeni krevniho tlaku a zajisténi centralniho
Zilniho katetru.
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Mozné komplikace

Primarné mohou nastat anesteziologické komplikace v souvislosti s anatomickymi
patologiemi (ustupujici brada, mikrocefalie, mikrognacie) a s tim souvisejicim vy8Sim rizikem
obtizného zaijisténi dychacich cest.

Anestezie maze byt také ovlivnéna opakujicimi infekty a predispozici k alergiim.

Sedativa (benzodiazepiny) mohou navodit respiracni nedostate¢nost.

Pooperaéni péce

Je vysoce doporuCena fadna klinicka monitorace v€etné saturace krve kyslikem, dechové
frekvence a krevniho tlaku, obzvlasté v pribéhu zotaveni z anestezie.

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

Nebyly doposud popsany.

Ambulantni anestezie

S ohledem na omezené zku$enosti je nutné adekvatni pooperacni sledovani, coz vyluCuje
moznost ambulantni anestezie.

Porodnicka anestezie

Nejsou popsany pfipady porodnické anestezie u pacientek s Dubowitz syndromem.
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univerzity, Brno, Ceska republika, Olga Smékalova, Klinika anesteziologie, resuscitace a
intenzivni mediciny, Fakultni nemocnice Plzefi a Lékarska fakulta Univerzity Karlovy v Plzni,
Plzer, Ceska republika
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