orphan Y

DoporucCeni pro vedeni anestezie

u syndromu fragilniho X

Nazev nemoci: Syndrom fragilniho X
ICD 10: Q99.2
Synonyma: FXS, FraX-syndrom, Marker X syndrom, Martin-Bell-Syndrom

Souhrn o nemoci:

FXS je nejcastéjSi pfiCina vrozené poruchy inteligence postihujici 1:2500 muzd a 1:4000 zen.
Amplifikace opakujicich se tripletd v genu FMR1 vede ke ztraté funkce FMRP — regulacniho
proteinu spojeného s vyvojem nervového systému a jeho plasticity. Klinicky obraz FXS je
spiS nespecificky, a proto genetické testovani je pro potvrzeni diagnézy zasadni. FXS se
projevuje rozlicné — od lehkych poruch u€eni az po téZzkou mentalni retardaci. Mira projev
poruchy Kkoreluje s mirou exprese FMRP. Zdlvodu X-vazané povahy mohou Zzeny
snormalné funguijici alelou mit jen velmi mirny fenotyp. Svalova hypotonie a opozdéni
vyvoje feCi vétSinou vede k Casné diagnostice do tfi let véku. Nicméné z duvodu
nespecifickych pfidruzenych symptomd mulze byt diagnostika opozdéna az do véku
pozdniho détstvi nebo adolescence.

Vedle kognitivnich poruch je celkovy obraz FXS Casto charakterizovan téZkymi poruchami
chovani jako napfiklad uzkostné stavy, autismus, poruchy pozornosti, hyperaktivita a
(auto)agresivni chovani. Az u 20 % pacientd s FXS se projevi vétSinou benigni formy
spankové epilepsie. Charakteristicky vzhled pacienta muze zahrnovat protahly a uzky obli¢e;j,
prognacii a velké usni boltce. U muzl Casty makroorchidismus (zvétSeni varlat) byva
spojovan s neplodnosti. Oslabena pojivova tkan byva pfic¢inou hyperextenzibilnich kloubl a
nékteré prameny uvadéji u FXS i vyssi incidenci prolapsu mitralni chlopné a dilataci aorty .

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineCny

Mozna Spatna diagnoza

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Vysoka prevalence syndromu spankové apnoe (OSAS) a chronické zanéty stfedousi u FXS
pacientd vedou k Cast&jSim ORL vykonim. Neadekvatni spoluprace pacienta pfi
diagnostickych procedurach vede k nezbytné potfebé vhodné analgosedace nebo anestezie
u Sirokého spektra téchto vykonu (napf. MRI).

Typ anestezie

U pacientd s plné vyjadfenymi mentalnimi poruchami a poruchami chovani byva celkova
anestezie nebo analgosedace nevyhnutelna.

Neexistuji dostupna data tykajici se (ne)doporuCeni jakéhokoli specifického
anesteziologického postupu ¢i managementu zajisténi dychacich cest.

Regionalni a/nebo lokalni anestezie by prfesto méla byt pouzita jako sou€ast pooperaéniho
managementu léCby bolesti.

Nezbytna doplinkova predoperacni vysetreni (vedle standardni péce)

Mélo by byt provedeno vySetieni détskym neurologem k posouzeni miry zavaznosti mentalni
poruchy nebo poruchy chovani.

VySetfeni ozfejmujici abnormality kardiovaskularniho a respiracniho systému by byly jisté
vitany, ale z divodu nespoluprace pacienta nejsou mnohdy dostupné.

Pokud je to mozné, je doporu¢ovano EKG vySetfeni a echokardiografie.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Neexistuji data podporujici vySSi incidenci obtizného zajisténi dychacich cest u FXS.
Nicméné v pripadé zietelné prognacie by mély byt dostupné pomucky pro obtizné zajisténi
dychacich cest.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Neni hlasena

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta
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Z divodu oslabeni mékkych tkani musi byt bran zfetel na polohovani pacienta, zejména
pokud jsou pacientovi sou¢asné podany léky s myorelaxa¢nim ucinkem.

Prislovecny motoricky neklid u pacientd u FXS povede nejspiSe k Casné mobilizaci a
profylaxi trombembolismu.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Mnoho pacientd s FXS uziva z dlvodu poruch chovani antiepileptika a stimulancia nebo
antidepresiva. Indukce a kompetice na urovni metabolickych drah u pacientd s FXS musi byt
brana v potaz pfi ur€ovani davkovaciho schématu anestetik.

Anesteziologicky postup

Je nutné vénovat zvlastni pozornost pripravé prostredi, které nebude pro pacienta stresujici
a vyvolavajici uzkost.

Vénujte ¢as premedikaci. Pokud se bude zdat, Ze jsou rodi¢e nebo opatrovnici schopni byt
napomocni, zajistéte jejich maximalni pfitomnost pfi premedikaci a nasledné béhem
zotavovani z anestezie.

Benzodiazepinové preparaty jsou u pacientld bez znamek OSA pro svUj anxiolyticky ucinek
volbou ¢islo jedna. U pacienti s FXS je cilené vySSi davkovani. Je tfeba dbat opatrnosti na
vedlejSi klinické u€inky na pamétove a viemové alterace. Je vhodné vyhnout se ketaminu pro
jeho schopnost snizeni prahu kfe€ové aktivity.

Alternativné je mozné zajistit i.v. vstup jiZ na oddéleni a titratné podat propofol jako
sedativum/premedikaci.

Neexistuji dostupna data s doporuc¢enim nebo varovanim pfed jakymkoli specifickym
anesteziologickym managementem nebo postupem pfi obtizném zajisténi dychacich cest.

Zvlastni ¢i doplnujici monitorace

Jednotlivé kazuistiky doporucuji potfebu vyssi davky premedikace a anestezie. Monitorace
hloubky anestezie by mohla byt napomocna k optimalnimu vedeni anestezie.

Mozné komplikace

Perioperacni komplikace nebyly u pacientu s FXS popisovany.

Stavy agitace mohou vést k poranéni pacienta nebo poskozeni vybaveni operacniho salu a
mélo by se jim pfedchazet v maximalni mozné mire.

Pooperacéni péce
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Snazte se o spolupraci rodi€d nebo jinych, pro pacienta duavérnych osob jako prevenci
uzkostnych stavl a neklidu. Zajistéte jejich pritomnost v €asné pooperacni péc€i zejména na
dospavacim pokoji. Vratte pacienta zpét do jeho pfihozeného rodinného prostiedi, jakmile je
to mozné.

Vyvarujte se diskomfortu, ktery muize vést ke stresu pacienta. Zajistéte pooperacni
normotermii a kvalitni pooperacni preemptivni analgezii. Zvazte také profylaxi PONV.

Odstrante vSechny pasy a kabely, které nejsou potfebné v pooperacni fazi.
V pooperacni fazi mohou byt pfitomny projevy OSA, coz je tfeba brat v uvahu pfi

predepisovani opioidi a benzodiazepinovych preparatd. Mize byt nezbytna prodlouzena
pooperacni observace pacienta a monitorace apnoe.

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

Pfipravte se na kifeCové stavy.

Ujistéte se, Ze vSechna neuro a psychofarmaka jsou fadné predepisovana a uzivana v celém
perioperacnim obdobi.

Pamatuijte, ze se u hemodynamicky nestabilnich pacienti muze jednat o nediagnostikovanou
srdecni vadu.

Ambulantni anestezie

Ambulantni anestezie by méla byt vhodné organizovana pro pacienty s mentalnimi
abnormalitami a poruchami chovani.

Koncept ambulantni anestezie a ¢asného navratu domU muze byt vysoce pfinosny pro
pacienty s FXS.

Porodnicka anestezie

Ve vétsiné pripadu zeny trpici FXS jsou méné postizeny, protoze maji jednu normaini alelu
kompenzujici fragilni X. Neexistuji data zminujici zvySeny vyskyt porodnich komplikaci.
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