orphan Y

Doporuceni pro vedeni anestezie

u Gomez-Lopez-Hernandezova syndromu

Nazev nemoci: Gomez-Lopez-Hernandezlv syndrom

ICD 10: Q07.8
Synonyma: cerebellotrigeminalni dermalni dysplazie

Souhrn o nemoci:

Gomez-Lopez-Hernandez(lv syndrom (GLH) je vzacnou formou cerebellotrigeminalni
dermalni dysplazie, nejprve ji zdokumentoval Gomez a nasledné popsal Lopez-Hernandez.
Zahrnuje hlavné neurologické, dysmorfni a kozni pfiznaky. Geneticky zaklad této sporadicky
se vyskytujici poruchy zatim neni jasny. Mozné vysvétleni mohou predstavovat
chromozomalni uspofadani de novo nebo spontanni dominantni mutace. Identifikace tohoto
syndromu je mozna po narozeni vzhledem k rhomboencefalosynapsi, alopecii a trigeminalni
anestezii. Rhombencefalosynapse (RES), vzacna malformace zadniho mozku, projevujici se
jako fuze mozkovych hemisfér, nuclei dentati a hornich mozeckovych pedunkld, je spojovana
s agenezi/hypogenezi vermis mozeCku. RES se muze objevit samostatné nebo ve spojeni
s VACTER-L nebo jako soudast Gomez-Lopez-Hernandezova syndromu. Mezi aspekty
anestezie také patfi feSeni intelektualnich, psychiatrickych a behavioralnich problému jako
hyperaktivita, deprese, sebeposkozujici chovani a bipolarni porucha. Byly popsany riizné
stupné trigeminalni anestezie vedouci k recidivé jizev rohovky a obli¢eje. Parietalni nebo
parieto-okcipitalni alopecie je obvykle oboustranna, mize byt skrytda okolnimi vlasy. Tato
Zjisténi je nejlepsi vyhodnotit a zdokumentovat pfed zahgjeni anesteziologické péce.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagnoza

(i ) Vice informaci o nemoci, referenénim centriim a organiza€ni informace naleznete
na webu Orphanet: www.orpha.net



http://www.orpha.net/

Typické vykony

HlaSené pfipady jsou sporadické a byvaji zachyceny v riznych vékovych skupinach, od
postnatalniho obdobi do dospélosti. Pacienti mohou podstupovat rGzné typy operaci,
zejména neurochirurgické (VP drenaz a shunty a rekonstrukce lebe¢ni klenby pro
kraniosynostozu), oftalmologické (traumata) a plastické.

Typ anestezie

Kazdy pacient by mél byt hodnocen individualné. Kvlli povaze nemoci s moznou existenci
obli¢ejového dysmorfismu je tfeba peclivé vyhodnotit a naplanovat pfipadné obtizné zajisténi
dychacich cest. V tomto pfipadé je dirazné doporu¢ovan uvod do anestezie se zachovanim
spontanni ventilace a trachealni intubace za bezpecnych podminek.

Mozna pfitomnost psychiatrickych a behavioralnich problémd, jako je hyperaktivita, deprese,
sebeposkozujici chovani a bipolarni porucha, maze byt pro anesteziologa u téchto pacientu
v perioperacnim prubéhu vyzvou. Pro pooperaéni management by mél byt uveden zakladni
stav chovani, aby se usnadnilo rozliSeni s pooperaénimi komplikacemi.

Ventrikulomegalie a hydrocefalus v disledku akveduktalni stenézy jsou bézné, a proto je pfi
hodnoceni téchto pacientd dullezité neurologické vySetfeni, aby se vyloucilo zvySeni
intrakranialniho tlaku.

Tento syndrom muze zahrnovat parietalni nebo parieto-okcipitalni alopecii a rizné stupné
trigeminalni anestezie. Ty by mély byt zdokumentovany pfed operaci a anestezii se
zvlastnim durazem na polohovani véetné opatfeni na ochranu o€i, zejména u dlouhych
vykona.

Nezbytna doplfikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Nalezy, které je tfeba zvazit a zdokumentovat pfed zahgjenim anesteziologické péce:
ventrikulomegalie a hydrocefalus, rizné stupné trigeminalni anestezie, parietalni nebo
parieto-okcipitalni alopecie.

Mélo by byt posouzeno vychozi mentdlni a intelektualni postizeni a psychiatrické a
behavioralni problémy, jako je hyperaktivita, deprese, sebeposkozujici chovani a bipolarni
porucha. Dulezité je kompletni vySetfeni nervu s oblastmi anestezie, stejné jako hodnoceni
vyvoje. Interpretace nalezu u pacientll s GLH se muze pohybovat od stfedné zavazného az
po kognitivné normalni.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Peclivé zhodnoceni moznosti obtizné trachealni intubace sekundarné k dysmorfnim rysim.
Pacienti maji sklon k retruzi stfedni ¢ast obliCeje, takze struktury se budou ve srovnani s
ostatnimi liSit.

Svalova hypotonie muze zpUsobit obstrukci hornich cest dychacich.
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Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Neni hlaseno.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlaseno.

Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Pfi péci o tyto pacienty by méla byt zdokumentovana pfitomnost alopecie a trigeminalni
anestezie.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Pro tento syndrom nejsou znamy zadné zvlastni farmakologické dasledky.

Anesteziologicky postup

Zhodnoceni a pfiprava na moznost obtizného zaijisténi dychacich cest.

Moznost neurologickych patologii (jako intrakranialni hypertenze).

Zvlastni ¢i doplnujici monitorace

Individualni, pokud je pfitomna intrakranialni hypertenze.

Mozné komplikace

Zvlastni pozornost vénujte témto bodum: neurologické poSkozeni/trigeminalni anestezie,
poruchy chovani a potencialné obtizné zajiSténi dychacich cest.

Pooperaéni péce

Dokumentace a stabilizace:

Psychiatrické a behavioralni problémy, jako je hyperaktivita, deprese, sebeposkozovani
chovani a bipolarni porucha.

Casté jsou ventrikulomegalie a hydrocefalus zplsobené akveduktalni stenézou. Rlzné
stupné trigeminalni anestezie vedouci k recidivé jizev rohovky a obliceje.
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Parietalni nebo parieto-okcipitalni alopecie.

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

Neni hlaseno.

Ambulantni anestezie

Kazdy pacient musi byt peclivé vysetfen z hlediska komorbidit a/nebo problému s dychacimi
cestami. Anestezie a chirurgicky zakrok je lépe provadét ve zdravotnickém zafizeni s
moznosti péce o potencialni komplikace.

Porodnicka anestezie

Anestezie a chirurgicky zakrok se provadi ve zdravotnickém zafizeni s moznosti péCe o
potencialni komplikace. Etiologie nebo pfenos tohoto stavu je ve skute€nosti neznamy a
management porodu spekulativni, protoZze neni znamo, Ze by se pacienti s GLH
reprodukovali.
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erush@unmec.edu

Recenzent 2

Eugen Boltshauser, neuropediatr, Neuromuscular Centre Zurich, University Hospital
and Childrens‘ Centre Zurich, Switzerland

Eugen.Boltshauser@kispi.uzh.ch

Vemte na védomi, Ze toto doporuéeni nebylo recenzovano anesteziologem, ale dvéma
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