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Doporuceni pro vedeni anestezie
u Hamamyho syndromu

Nazev nemoci: Hamamyho syndrom

ICD 10: OMIM 611175
Synonyma: Syndrom kraniofacialni dysplazie-osteopenie

Souhrn o nemoci:

Hamamyho syndrom (HS) je velmi vzacné onemocnéni popsané autory Hamamy et al.
Hamamyho syndrom vznika diky vrozené homozygotni mutaci genu IRX5 na chromozomu
16g12.2 [1]. V soucCasné dobé je v literatufe popsano pouze 5 pacientd, z nichz jeden zemfel.
Mutace v bloku IRX5 zpUsobuje recesivni vrozenou poruchu ovliviiujici vyvoj obli¢eje, mozku,
erytrocytll, srdce, kosti a pohlavnich organt [2]. Toto ukazuje, Zze proteiny IRX hraji kli€¢ovou
roli v ontogenezi a funkci mnoha organ(i u novorozenct i dospélych osob [2]. Tento syndrom
je charakterizovan kraniofacialnim dysmorfismem, vCetné prominence stfedni ¢asti obliceje
(“vyklenuti”), nahoru zeSikmenymi palpebrainimi fisurami s Fidkym obo&im na okrajich,
téZkymi telekanty, agenezi lakrimalniho a salivacniho aparatu, frontonazalnimi abnormalitami,
tenkou Cerveni horniho rtu, protruzi usi, myopii, mentalni retardaci, senzorineuralni poruchou
sluchu, hypoplazii zubni skloviny nebo hypodoncii, anomaliemi pohlavnich organda,
sklonénymi rameny, nizka vlasova hranice v tylni oblasti, vrozené srdecni vady (defekty septa
komor, atrioventrikularni kanal) s intraventrikularnimi poruchami vedeni, pectus excavatum,
hypochromni mikrocytarni anemie a abnormalitami skeletu dlouhych kosti s opakovanymi
frakturami [2]. Problematické z hlediska anesteziologické péCe o pacienty s HS mohou byt
anemie, obtizné zajisténi dychacich cest a srde¢ni patologie.

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

Mozna Spatna diagndza

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Ortopedické vykony (korekCni osteotomie u viceCetnych fraktur), zubni chirurgie
a hernioplastiky.

Typ anestezie

U pacientd s HS neexistuje zadné definitivni doporuceni pro celkovou nebo regionalni
anestezii a v literatufe je k dispozici pouze jedna kazuistika tykajici se anesteziologické péce
0 tyto pacienty [3]. Riziko vzniku maligni hypertermie by mélo byt stejné jako u obecné
populace. HS postihuje vice organovych systémda, klinické posouzeni tykajici se pouzitého
typu anestezie je nutné provadét na individualni bazi.

Nezbytna doplrikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Zasadni vyznam ma predoperaéni vySetfeni dychacich cest pacienta, srdec¢nich funkci
a hematologickych funkci. Doporu€ujeme proveést pfedoperaéni EKG pro zachyceni moznych
srdeCnich nebo prevodnich abnormalit. Hematologické vySetfeni je také dulezité, nebot
u pacientl s HS Ize olekavat anemii a dalSi krevni anomalie. Dale je vhodné provést
rentgenovy snimek hrudniku.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Pfitomnost kraniofacialniho dysmorfismu by méla vzdy ukazovat na mozné problémy pfi
zajisténi dychacich cest (ventilace obliCejovou maskou i trachealni intubace) a musi byt
okamzité k dispozici pomulcky pro obtizné zajisténi dychacich cest. V jediné publikované
anesteziologické kazuistice byla ventilace obliCejovou maskou podpofena zavedenim
orofaryngealniho vzduchovodu a trachealni intubace byla mozna pfimou laryngoskopii [3].

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Pacienti s HS mohou vyZadovat transfuzi pfed zakrokem (pfedoperaéni anemie a/nebo
chirurgické krvaceni). Perioperatni anémie predstavuje hlavni problém zvlasté
pfi ortopedickych zakrocich [4]. V détské chirurgii je vhodné dodrZovat doporuCeni ESA
s prfihlédnutim k pfipadné srde¢ni anomalii [5]. DoporuCujeme korigovat anémii
v prfedoperacnim obdobi u elektivnich zakrokd s tim, Ze je nutné byt pfipraven na podani
transfuze v akutnich pfipadech [3].

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neexistuji zadné dikazy podporujici profylaktickou antikoagulaci. Je vhodné ji zvazit
v zavislosti na typu chirurgického zakroku, délce pooperacni imobilizace a véku pacienta.

www.orphananesthesia.eu 2



http://www.orphananesthesia.eu/

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Polohovani je nutné provadét opatrné, protoZze pacienti s HS trpi téZkou osteoporézou
a anesteziolog musi myslet na mozné fraktury.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Nejsou hlaseny.

Anesteziologicky postup

Nedepolarizujici svalova relaxancia |ze pouzivat bezpecné [3]. Anesteziolog musi aktivné
sledovat mozny vyskyt arytmii. Neexistuji zadné dikazy o mozné nebezpecnosti nékterého
z pouzivanych anestetik. U rutinnich pfipadl obvykle neni nutna profylakticka pooperacni
uméla plicni ventilace.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

DuUrazné doporu€ujeme monitorovat télesnou teplotu, aby nedochazelo k tfesu, nebot
zvy8ené naroky na kyslik mohou byt nebezpeéné pro pacienty s HS se srdec¢ni patologii.

Mozné komplikace

Jsou mozné kardiologické a hematologické komplikace.

Pooperacni péce

Intenzivni péce v pooperacnim obdobi obvykle neni nutna, pokud neni vyzadovana dle
povahy chirurgického zakroku. Doporu€ujeme monitorovat EKG a hladinu hemoglobinu
v prvnich 24 hodinach po zakroku.

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

Akutni komplikace vyvolané samotnym onemocnénim nejsou u pacientd s HS bézné.

Ambulantni anestezie

Zubni zakroky lze provést ve formé& ambulantni anestezie. V ramci ambulantni anestezie
nedoporucujeme provadét ortopedické zakroky.
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Porodnicka anestezie

Na svété jsou celkem 4 pacienti s HS, z nichz je 1 Zena. Syndrom je spojen s abnormalitami
v reproduké&nich organech, proto v tuto chvili nelze ur€it plodnost pacientt s HS.
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