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Doporuceni pro vedeni anestezie
u Syndromu Ellis van-Creveld

Nazev nemoci: Syndrom Ellis van-Creveld (EVC)

ICD 10: Q77.6
Synonyma: chondroektodermalni dysplazie, mesodermalini dysplazie
Souhrn o nemoci:

Syndrom Ellis van-Creveld (EVC) je vzacné, autosomalné recesivné dédicné onemocnéni
s neznamou prevalenci (za poslednich 50 let bylo v literatufe publikovano pfiblizné 150 pfipadd,
vysSS8i prevalence je v komunitach Amishd). Onemocnéni je charakterizovano tetradou pfiznaku,
mezi které patfi nizky vzrist, kratké koncetiny, postaxialni polydaktilie (nadpocetné prsty
na rukou a/nebo nohou), ektodermalni dysplazie a vysoka prevalence vrozenych srdecnich vad
(hlavné abnormality sinového septa). [1,2] Kauzalni pfi¢inou onemocnéni jsou mutace v genech
EVC, EVC2 a DYNC2LI1. Typické klinické pfiznaky jsou zpusobeny poruchou chondralnich
a ektodermalnich tkani v t&le. Uzky hrudnik zplisobeny kratkymi Zebry mdze mit za nasledek
tézkou poporodni respiracni insuficienci. [1] Dysplastické nehty a zuby jsou dalSimi typickymi
pfiznaky onemocnéni. Onemocnéni neni léCitelné a l1éCba je pfevazné symptomatickd, zahrnujici
IéCbu respiracni insuficience zplsobené uUzkym hrudnikem a jeho kombinaci se srde¢nim
selhanim na podkladé srde¢nich abnormalit. [1] V détstvi se bézné provadi kardiochirurgické
vykony v ramci korekce vrozenych srdeCnich vad. V détstvi a dospélosti pacienti Casto
podstupuji chirurgické vykony z divodu srde¢nich abnormalit [2],[3] stomatologickych problém
a ortopedickych obtizi. O&ekavanou délku Zivota u pacientd s EVC ovliviiuje hlavné zavaznost
respiraCni insuficience a vrozené srde¢ni vady. [1-3] [4,5] Perioperaéni postupy (napf.
chirurgické vykony, anestezie) je nutné provadét po peclivém zhodnoceni konkrétniho pacienta
a jeholjejich specifickych klinickych projevu.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagnoza

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

U novorozencu:

Kardiochirurgické vykony v ramci korekce srdecCnich abnormalit (hlaSeny jsou hlavné defekty
sifového septa, Casto s dalSimi koexistujicimi malformacemi, jako je napf. hypoplasticka leva
komora nebo defekty septa komor). [1-3]

U déti a dospélych:

Kardiochirurgické vykony v ramci korekce srdeénich abnormalit (hlavné defekty sifiového
septa, spole¢na srdeCni sifn, vady AV septa, nékdy spoleCné s dalSimi srdeCnimi
malformacemi) [1-3].

Stomatochirurgické vykony pro hypoplastické nebo chybéjici zuby, ortopedické vykony (v ramci
deformit skeletu, jako je napf. progredujici valgozita koncetin, tézké kontraktury, lateralni
subluxace pately). [6] Amputace nadpocletnych prstd rukou/nohou z medicinskych nebo
antropologickych divoda.

Typ anestezie

Obecné doporuceni pro idealni anesteziologicky postup neexistuje, protoze celkova
i regionalni anestezie muze u konkrétnich pacientli s EVC skytat mozné problémy. Optimalni
postup veétSinou vyplyne z individualniho pfistupu ve spolupraci mezi chirurgem, pacientem
a zkuSenym anesteziologem.

Celkova anestezie muze byt komplikovana z duvodu respiracniho a kardialniho postizeni
pacienta s EVC. Zajisténi dychacich cest je nutné provadét po peclivém vyhodnoceni moznosti
intubace nebo ventilace maskou z divodu, které obvykle nesouviseji se syndromem Ellis-van
Creveld.

Neuroaxialni regionalni anestezie muze byt obtizna z divodu abnormalit skeletu, jako je
bederni lord6za nebo (pouze u nékolika malo pacientd) skoliéza. Proto u pacientd s EVC
neexistuje zadna specificka kontraindikace neuroaxialni blokady, ktera by byla zpusobena
vyhradn& onemocnénim jako takovym. V jedné kazuistice jsou popsany problémy s obstrukci
epiduralniho katétru u mladého muze po nekomplikovaném zavedeni. Obstrukce byla
spojovana s urCitymi abnormalitami patefe, vCetné kratkych obratlovych pedikld a ,velmi
uzkého patefniho kanalu®. [7] Odstranéni katétru bylo mozné pouze po maximainim pfedklonu.

U vétSiny pacientll by meéla byt proveditelna periferni regionalni anestezie. Vzhledem k

deformitam koncetin se pfi provadéni periferni nervové blokady nedoporucuje vyuZivat techniky
orienta¢nich bodu. Dulezité struktury pro blokadu nervu Ize nalézt pomoci ultrazvuku.

Nezbytna doplnkova predoperacni vysetreni (vedle standardni péce)

Pecliva anamnéza pacienta by se méla zaméfit na srdeCni problémy (korigované
¢i nekorigované srde¢ni abnormality) a stav respiraniho systému (stabilni/nestabilni
respiracni dysfunkce). Konkrétni laboratorni vysledky obvykle nejsou pfi pfedoperaénim
vySetfeni pfili§ uzite€né, pokud z anamnézy pacienta nebo z klinického vySetfeni nevzejdou
konkrétni otazky (napf. mozné krvacivé poruchy v anamnéze bez vztahu k EVC).

U vSech pacientd se doporuCuje provést hrudni echokardiografické vySetfeni (vzhledem
k vysoké prevalenci srdecnich abnormalit).
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Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Doporuc€uje se standardizovany postup k vySetfeni dychacich cest a detekci mozZnych
problému s jejich zajisténim. Konkrétni postup zajisténi dychacich cest by mél byt zaloZzen
na vysledku vySetfeni. U mnoha pacientll se doporucuje pouzit pomucky menSich rozmér
s ohledem na maly vzrist pacientll. Orodentalni poméry u pacientt s EVC obvykle
nepfedstavuji problém s ohledem na zajisténi dychacich cest. [8,9] Pfesto muze u nékterych
pacientl byt problematické polohovani a fixace laryngealni masky.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivati

Nejsou zadna specificka doporuceni. U pacientt s EVC nebyly hlaSeny zadné typické krvacivé
poruchy.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

U pacientd se srde¢nimi abnormalitami a/nebo kardiochirurgickym vykonem je nutné znovu
nasadit antikoagulaci co nejdfive po vykonu, je-li nutna, napf. z ddvodu fibrilace sini
u pacienta s mechanickou chlopni.

Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Vzhledem k ¢etnym kontrakturam u mnoha pacienti s EVC je nutné pred chirurgickym
vykonem zajistit peclivé polohovani pacienta.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Nejsou hlaseny.

Anesteziologicky postup

Pfedoperacni vySetreni: viz podrobnosti vyse.

Premedikace: mize byt individualné podana s pfihlédnutim k pfinosu a rizikdm u jednotlivych
pacientu.

Profylaxe infekéni endokarditidy: méla by byt podana u pacientd s méstnavym srdecnim
selhanim podle aktualné platnych mezinarodnich doporu€eni a/nebo po diskuzi s oSetfujicim
kardiologem. [10]

Polohovani a monitorovani pacienta: vyhnéte se nadmérné extenzi koncCetin s kontrakturami.
Peclivé zvolte velikost manzety pro neinvazivni méfeni krevniho tlaku, abyste predesli
zavaznym chybam v méfeni.

Intravendzni linka: zajisténi maze byt komplikované s ohledem na maly prusvit cév.

Anestezie: Uvod do anestezie je mozné provést po zvazeni specifickych rizikovych faktort
nesouvisejicich s EVC u konkrétniho pacienta. Ventilaci je nutné provadét opatrné
s dostateCné nizkymi dechovymi objemy a spravné nastavenymi ventilaCnimi parametry
pro snizeni rizika barotraumatu/volumotraumatu u pacientl s deformitami hrudniku a nizkou

poddajnosti hrudni stény. [11] Neexistuji zadné absolutni nebo znamé relativni kontraindikace
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pro vybér anestetik vyhradné na zakladé onemocnéni EVC. U onemocnéni neni Zadné
specificke riziko s ohledem na vznik maligni hypertermie.

Je mozné bezpelné provést totalni intravendzni anestezii nebo doplfiovanou anestezii
s pouzitim inhalacnich anestetik.

Regionalni anestezii je mozné provést dle vySe popsaného postupu.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Neni uvadéna.

Mozné komplikace

U pacientll se srdeC¢nimi abnormalitami je nutné dodrzovat aktualné platné doporuceni
pro profylaxi infekéni endokarditidy. [10] U pacientd s EVC syndromem nebyly hlaSeny zadné
specifické komplikace po chirurgickém vykonu. Existuji vdak dvé prace z jednoho pracovisté,
které popisuji neo¢ekavané vysokou mortalitu pacientd s EVC po kardiochirurgickém zakroku.
[2,3,5] Mortalita po korekci téchto defektl je u bézné populace obvykle nizSi nez 1 %.
Pro spravné vyhodnoceni tohoto problému jsou nutné dalSi studie.

Nedostatek vétSich populaci pacientl ma za nasledek nejistotu v nékterych doporucenich
pro snizeni pooperacni morbidity a mortality u nekardiochirurgickych vykonu.

Pooperacni péce

PooperaCni pée musi vychazet z preexistujicich onemocnéni pacienta i z vlastniho
chirurgického nebo intervenéniho zakroku. Pfed pfesunem pacienta na standardni oddéleni
nebo pfed propusténim do domaci péce je nutné monitorovat respiracni a srde¢ni funkce
nalezité rozSifenym zplsobem na dospavacim pokoji, jednotce intermedialni péfe nebo
jednotce intenzivni péce.

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

ZhorSeni dfive pfitomné patologie respiranich nebo srde€nich funkci.

Ambulantni anestezie

Nelze uvést zadné konkrétni doporuéeni pro nebo proti pouziti ambulantni anestezie, nebot’ na
toto téma neexistuji v literatufe zadné publikace. Srde¢ni a/nebo respiraéni dysfunkce muze
byt u nékterych pacientu dulezitym faktorem, pro¢€ neprovést vykon v ambulantni anestezii.

Porodnicka anestezie

Pacientky s EVC jsou plodné, proto se porodnicky anesteziolog mize setkat s pacientkou
s EVC v ramci porodnické analgezie. Obecné plati, ze u této skupiny pacientek je mozné
provést neuroaxialni i celkovou anestezii. Nebyly hlaseny zadné zavazné komplikace. Nicméné
nedostatek publikaci tykajicich se porodnické anestezie u pacientek s EVC by mél vést
ke spravnému multidisciplinarnimu rozhodovani ohledné volby anesteziologickych technik pro
tyto pacientky. Jedna kazuistika popisuje pacientku podstupujici cisafsky fez po neuspésné
subarachnoidalni anestezii v nasledné nekomplikované celkové anestezii. [11]
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