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Doporuceni pro vedeni anestezie
u Goldenharova syndromu

Nazev nemoci: Goldenhar(v syndrom

ICD 10: Q87.0

Synonyma: okuloaurikulovertebralni syndrom (OAV syndrom - Oculo-Auriculo-Vertebral),
facioaurikulovertebralni syndrom, Goldenhartv-Gorlindv syndrom

V roce 1952 Maurice Goldenhar publikoval sbirku pfipadd vrozenych mandibulo-facialnich
malformaci s nebo bez epiblumarnimi dermoidy, aurikularnimi pFivésky a aurikularnimi
pistélemi. Ve snaze systematicky klasifikovat tyto malformace poprvé popsal to, co pozdéji
veslo ve znamost jako Goldenharlv syndrom.

Goldenhariv syndrom je varianta z Okuloaurikulovertebralniho spektra. Sklada se
z hemifacialni mikrosomie (hemifacial microsomia - HFM), epibulbarnich dermoidu
a vertebralnich anomalii. Hlavnimi projevy HFM jsou orbitalni distorze, mandibularni
hypoplazie, anomalie usi, postizeni nervli a neuplnost mékkych tkani (OMENS klasifikace).
Navic mohou mit pacienti s Goldenharovym syndromem i srdec¢ni, renalni a plicni malformace,
stejné jako deformity koncetin. V zavislosti na postizeni organd a zavaznosti malformaci je
fenotyp velmi variabilni (Tabulka).

Pfesna pri€ina Goldenharova syndromu je neznama, ale povazuje se za multifaktorialni, napf.
kombinace genovych interakci a environmentalnich faktorl, které zpUsobuji Spatny vyvoj
prvniho a druhého Zaberniho oblouku b&hem prvniho trimestru t&€hotenstvi. Muzi jsou postizeni
Castéji nez Zeny (3:2). Zhruba 10-30 % pacientd ma bilateralni, vétSinou asymetrickou facialni
microsomii. Ohledné incidence Goldenharova syndromu nepanuje v literatufe shoda. Reporty
se rtzni mezi 1:3000 - 5000 a 1:25.000 - 40.000.

Medicina se stale vyviji
MozZna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozn4 Spatna diagn6za

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

Kraniofacialni chirurgie

Orodentalni chirurgie

Rekonstrukce ucha

Excize preaurikularnich privésku

Chirurgie pro pfevodni nebo sensoneuralni ztratu sluchu
Oc¢ni chirurgie

Chirurgie patere

Typ anestezie

Celkova anestezie mlze byt jedinym proveditelnym zplisobem anestezie, vzhledem k povaze
nejCastéjSich chirurgickych intervenci a mladému véku, ve kterém se tyto zakroky provadéiji.

Neuroaxialni techniky mohou byt obtizné nebo i kontraindikovany, v zavislosti na individualnich
malformacich patefe (hemivertebra, blok obratll, spina bifida).

Regionalni nebo lokalni anestezie mlze byt zvazena, umoznuje-li to typ chirurgického
zakroku. V nedavné kazuistice bylo popsano uspésné pouziti axilarniho nervového bloku
k umisténi periferné implantovaného centralniho katetru (PICC) u dvoumési¢niho dévcete se
zavaznym Goldenharovym syndromem. Nicméné intraoperacni intubace u pacienta
s obtiznym zajis$ténim dychacich cest je spojena se signifikantni morbiditou v porovnani
s planovanym obtiznym zajisténim dychacich cest.

Nezbytna doplfikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Vrozené srdec¢ni defekty byly popsany u 5-58 % pacientd s Goldenharovym syndromem.
Defekty septa a konotrunkalni malformace, jako je Fallotova tetralogie, jsou v této populaci
nejCastéji se vyskytujici srde¢ni malformace. Situs inversus a looping defekty jsou také
popisovany. VSichni pacienti s Goldenharovym syndromem by méli podstoupit jednorazoveé
kardiologické vySetieni. Na zakladé vysledk a dusledného klinického pfredoperaéniho
vySetfeni mize byt indikovano dalsi vySetfeni srdec¢nich funkci.

Plicni funkce mohou byt kompromitovany &asteCnou nebo kompletni unilateralni plicni
hypoplazii. Plicni hypoplazie muze zvySit riziko respiracnich infekci, plicni hypertenze
a pneumothoraxu. Navic mohou zavazné deformity patefe zpusobovat restrikéni plicni
onemocnéni a dale zhorSovat plicni funkci. Jednorazové zhodnoceni plicnich funkci kvali
moznym malformacim je proto nezbytné. Je doporu¢eno podrobné pfedoperacni zhodnoceni
respiracnich funkci, u moznych plicnich malformaci muize byt potfeba dalSi vySetfeni.

Jednim z rysu Goldenharova syndromu jsou anomalie obratlll. Porucha segmentace obratlt
kréni patere, jako je okcipitalizace a fuze krénich obratld muze byt pro anestezii relevantni,
protoZze muze zasadné zhorsit uz tak obtizné zajisténi dychacich cest. Radiologické zobrazeni
kréni patefe by mélo byt zvazeno, stejné jako pfipadné zobrazeni celé patefe v pfipadé
planovanych neuroaxialnich technik.

Nargozian et al. popsal retrospektivnim zhodnocenim vyznamnou asociaci zavaznosti
mandibularni hypoplazie a stupné obtiznosti zajiSténi dychacich cest. Na zakladé téchto
vysledku by mély byt pfedoperacné zvazeny zobrazovaci metody mandibularni hypoplazie
jako soucast individualniho algoritmu obtizného zajisténi dychacich cest. Kazuistiky naznacuji,
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ze predoperacni 3D pocitacova tomografie dychacich cest je pro management obtizného
zajisténi dychacich cest uzite€na.

Na spanek vazana obstrukce hornich a dolnich dychacich cest (obstrukéni spankova apnoe:
OSA) je vzhledem k anatomickym a funk&nim faktordm u pacientt s velkym kraniofacialnimi
anomaliemi bézna. Klinické znamky, jako je chrapani, by mély byt brany vazné, protoZze mohou
predikovat obtiznou ventilaci obli¢ejovou maskou, stejné jako obstrukci dychacich cest
pfi zotavovani z anestezie. DetailnéjSi zhodnoceni hornich dychacich cest muze byt
predoperacné indikovano, protoZe anatomické anomalie, jako je adenoidni nebo tonsilarni
hypertrofie mohou pfispivat k obstrukci dychacich cest a mohou byt potazmo feSeny
chirurgicky.

Genitourinarni malformace, jako je ektopicka nebo spojena ledvina, ageneze ledvin,
ureteropelvicka junkéni obstrukce nebo vezikoureteralni reflux, mohou byt s Goldenharovym
syndromem také spojeny. Ackoliv tyto malformace nemusi byt nezbytné spojeny s vlivem
na renalni funkce, mohou zvysit riziko infekce mocového Ustroji (urinary tract infection - UTI).
Maze byt uzitené pfedem védét o moznych malformacich ledvin, zejména pfed velkym
chirurgickym zakrokem s oCekavanym velkym pfesunem tekutin, pfed prolongovanym
umisténim mocového katetru a pfed pooperaénim pfijmu na JIP.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Zasadni dulezitost u pacientll s Goldenharovym syndromem je predpokladany management
obtizného zajisténi dychacich cest. V roce 1998 Sculerati popsal prehled pacientl s velkymi
kostnimi kraniofacialnimi anomaliemi, které zahrnovaly 41 pacient s okuloaurikulovertebralni
sekvenci. Z nich 9 pacientt (22 %) vyzadovalo peroperacni chirurgické zajisténi dychacich
cest.

Podrobna anamnéza a predoperacni vySetfeni dychacich cest jsou zcela zasadni. Vysetieni
by mélo zahrnovat hodnoceni rozsahu otevirani ust, velikosti jazyka, stavu dentice, tvar patra
a mandibuly, intraoralni mékké tkané jako jsou nosni mandle nebo vy€nivajici tonsily a rozsah
pohybu krku.

Mozna obtizna ventilace obliCejovou maskou, obtizna laryngoskopie a obtizna intubace by
mély byt pfedpokladany a dopfedu naplanovany. Individualné navrzeny algoritmus obtizného
zajisténi dychacich cest by mél byt pfedem naplanovan a sdélen vSem, ktefi se na péci
o pacienta podileji. Pomucky k zajisténi dychacich cest, v€etné supraglotickych pomucek
a adekvatné velké pomucky k fibroopickému zajisténi dychacich cest by mély byt snadno
dostupné. V nékterych pfipadech obtizného zajisténi dychacich cest se jako uziteCny osvéddil
videolaryngoskop. Vybaveni a odbornik k chirurgickému zajisténi dychacich cest by méli byt
k dispozici.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivata

Zadna zvlastni opatfeni.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Zadna zvlastni opatfeni.
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Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Z&dna zvlastni opatreni.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Z&dna zvlastni opatreni.

Anesteziologicky postup

Vv

Podani inhalaCnich anestetik s nebo bez svalovych relaxancii, stejné jako pouziti opioidu
s delSim u€inkem by mélo byt peclivé zvazeno vzhledem k jejich potencialu oddalit zotaveni
dychacich cest. Pfedpoklada-li se zvladnuti pooperacni bolesti bez velkych davek opioidd,
remifentanilova anestezie mize byt dobrou volbou. Kompletni zotaveni z nervosvalové
blokady za pouziti sugammadexu je doporuceno.

Propofol nema svalové relaxacni ucinky; nicméné mulze snizit srdecni vydej a kontraktilitu
a nemusi byt dobrou volbou u pacientl se srdeénim onemocnénim.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Srdecni a/nebo plicni onemocnéni mohou vyzadovat zavedeni arterialniho katétru.

Mozné komplikace

Situace can-not-intubate-can-not-ventilate:

Nejvétsi pozornost u celkové anestezie u pacientd s Goldenharovym syndromem je potfeba
vénovat managementu obtizného zajisténi dychacich cest. Faktory, které pfispivaji
k obtiznému zajisténi dychacich cest, jsou mandibularni hypoplazie, rozstép rtu/patra
a kraniovertebralni anomalie. ObtiZznost intubace se zvySuje s vékem a bilateralni mandibularni
hypoplazii

Na spanek vazana obstrukce hornich a dolnich dychacich cest (obstrukéni spankova apnoe:
OSA), je kvuli anatomickym a funk&nim faktorim bézna u pacientl s velkymi kraniofacialnimi
anomaliemi. V kombinaci s malformacemi obliCeje muze byt ventilace obli¢ejovou maskou
obtizna.

Zotaveni z celkové anestezie mize byt znovu komplikovano obstrukci dychacich cest.
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Pooperacni péce

Obstrukéni spankova apnoe v kombinaci s inhalaénimi anestetiky, svalovymi relaxancii
a opioidy, vystavuje pacienty s Goldenharovym syndromem vysokému riziku pooperacnich
hypoxickych pfihod. Pfed trachealni extubaci by mél byt potvrzen kompletni zvrat
nervosvalové blokady a uplné zotaveni reflexti dychacich cest. Prolongované pooperacni
monitorovani, prfedev§im pfi podavani opioidd k managementu lécby bolesti, je silné
doporuceno. Pooperacni zotaveni na JIP muze byt indikovano.

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

Obstrukéni spankova apnoe je bézna u pacientd s velkymi kraniofacialnimi anomaliemi.
Anestetika a opioidy maji tendenci zhorSovat obstrukci dychacich cest v asném pooperacnim
obdobi.

Nedavna publikace dvou kazuistik naznacuje, ze kongenitalni malformace stfedniho ucha
a zvukovodu mohou zpusobovat rekurentni zanéty stfedniho ucha, sinusitidy a meningitidy.
Tato onemocnéni by méla byt zahrnuta v diferencialni diagnostice pfi periopera¢nich febriliich
a infekcich

Ambulantni anestezie

ZpUsobilost k ambulantni anestezii silné zavisi na zavaznosti a lokalizaci malformaci.
V kazdém pfipadé by pfi zvazeni ambulantni anestezie mélo byt mysleno na moznou
pooperaéni obstrukci hornich dychacich cest a potfebu prolongované monitorace po celkové
anestezii.

Porodnicka anestezie

Z&dna zvlastni opatfeni.
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Tabulka:

Klasicka Goldenharova triada:

Hemifacialni mikrosomie (HFM)

OMENS kritéria

Orbitalni zkresleni

Mandibularni hypoplazie

Ears = USni anomalie:

* Microtia

* Nizko nasazené usi

* Preaurikularni stitky / jamky

» Ageneze / stendza vnéjSiho zvukovodu

» Malformace stfedniho ucha s pfevodni ztratou sluchu

Nervové postizeni:
« Paralyza licniho nervu
+ Dysfunkce sluchovych nerv( se ztratou sluchu

NedostateCnost Soft tissue = mékkych tkani (1)

Oftalmologické malformace

* O¢ni dermoidy

» Coloboma oénich viéek
» Mikroftalmie

* Blepharopto6za (2-5)

Vertebralni anomalie

* Nestabilita kréni patefe

* Spinalni fuze

* Hemivertebra se skoliézou
* Spina bifida (6-10)

DalSi malformace spojené s Goldenharovym syndromem:

Kardiovaskularni systém

* Poruchy sifiového a komorového septa
 Conotruncalni defekty

* Cilené rstové vady

« Situs a looping defekty

* Obstrukeni léze

» Patentni ductus arteriosus (11-14)

Respiracni systém

* Plicni hypoplazie / aplazie / ageneze
* Kostalni ageneze

* Tracheobronchialni abnormality

* Laryngomalacie

* Tracheoezofagedlni pistél

* Atrézie jicnu (11, 12, 15-21)

Mocovy systém

« Ektopické a / nebo fuzované ledviny
* Vezikoureteralni reflux

» Obstrukce ureteropelvické junkce
 Zdvojeni mocovodu

* Renalni ageneze

» Multicysticka ledvina (22-24)

Nervovy systém

* Mentalni retardace
* Neuropsychomotoricka retardace
» Zpozdeéni vyvoje v dlsledku poruchy sluchu (14, 25, 26)

Konéetiny » Aanomalie palce ruky a radia
* Talipedes (10, 27)
Orofacialni » Zubni abnormality

* Rozstép rtu / patra
* Macrostomia (9)
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