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DoporucCeni pro vedeni anestezie u

Kabuki syndromu

Nazev nemoci: Kabuki syndrom

ICD 10: Q87.0
Synonyma: Kabuki make-up syndrom, Niikawa-Kuroki syndrom

Souhrn o nemoci:

Kabukiho syndrom (KS) je vzacna geneticka porucha, jejiz hlavni klinické pfiznaky jsou
mnohocetné organové abnormality a mentaini retardace. Syndrom popsali zaroven Nilkkawa
a kol. a Kuroki a kol. na skupinach pacientll v roce 1981 [1,2]. Geneticky pfenos KS je
autozomalné dominantni u vice nez 50 % pacientd s odhadovanym vyskytem 1z 32 000

[3].

Niikawa a kol. navrhli nazev ,Kabuki make-up syndrom®, protoZe obliCejové rysy téchto
pacientl pfipominaly li€eni herct v Kabuki predstaveni tradi¢niho japonského divadla [1].
Oblicejoveé rysy se vyznaCuji pfevracenim postranni ¢asti dolniho vicka s dlouhymi zahyby
viek, klenutym obo€im, kratkou kolumelou, pokleslou Spi¢kou nosu a vyraznyma usima.

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

Mozna Spatna diagnoza

“ Vice informaci o nemoci, referenénim centriim a organizaéni informace naleznete
nawebu Orphanet: www.orpha.net



http://www.orpha.net/

Souhrn o nemoci

Jiné projevy zahrnuji [4]:

Postnatalni zpozdéni
ristu
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Mentalniretardace
(mirna az stfedni)
Zachvaty kreci
Ptoza

Strabismus

Ztrata sluchu
Vysoce

klenuté/rozstépené
patro

Malokluze
Mikrodoncie
Problémy s krmenim
Branic¢nikyla
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Kryptorchismus
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Vertebralnianomalie
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Neobvyklé
dermatoglyfické
vzorce

Kratky paty prst
Vyrazna bfiska prstl
Hypoglykémie
Hypotyre6za
Diabetes mellitus
PredCasny rust prsi
Autismus

Autoimunitni
hemolyticka anémie

Rozstép rtu Idiopaticka
. Dislokace trombocytopenicka
Abnormalnichrup ky&li/éésky/ramen purpura (ITP)

Déti s KS Casto trpi od pozdniho détstvi obezitou [5]. Tyto déti také mohou mit vrozené vady
kardiovaskularniho systému (defekt sifiového septa, koarktaci aorty, ductus arteriosus
patens a transpozici velkych cév) s incidenci 30-50 % [6]. Tito pacienti jsou nachylngjSi k
infekcim, jako jsou opakujici se zanéty stfedniho ucha, infekce hornich cest dychacich a
pneumonie [7]. Van Haelst a kol. popsali dva pfipady, jeden se sten6zou centralnich
dychacich cest a extrahepatalni biliarni atrézii, druhy s vrozenou brani¢ni kylou a téZkou
bronchomalacii [8]. DalSim pfipadem s abnormalitou tracheobronchialniho stromu bylo 6leté
dité, které mélo bronchus pravého horniho laloku odstupujici z pradusnice (pruduskovy
bronchus) [9]. U jiného pacienta byl popsan maly hrtan [10]. Oto a kol. popsal plicni krvaceni
u dospeélého pacienta s KS a pfitomnou Henoch-Schoénleinovou purpurou; autofi si vSak
nebyli jisti vztahem mezi Henoch-Schoénleinovou purpurou a KS. Tuto komplikaci pfisuzovali
sekundarni plicni hypertenzi vzhledem k defektu septa siné [11]. V jednom pfipadé byla také
uvedena alergie na latex [12].

Diagnéza KS je primarné stanovena klinickymi nalezy. Byly popsany mutace v genu KMT2D
(gen MLL2) nebo v genu KDM6A. Zatimco mutace v genu KMT2D je zdédéna autozomalné
dominantné, mutace v genu KDM®6A je zdédéna v dominantné prostfednictvim chromozomu
X [13].

Typické vykony

Pacienti s KS mohou vyzadovat rzné chirurgické zakroky, jako je korekce strabismu,
rozStépu rtu/patra, oboustranna myringotomie, kosmeticko-restorativni zubni oSetfeni,
kosmeticka chirurgie pro vyrazné usi, korekce vrozené skolibzy a IéCba dislokace kycle.
DalSi chirurgické oSetfeni u pacientd s KS mlze zahrnovat feSeni vrozenych srdecnich vad
spojenych se syndromem, brani¢ni kyly, zavedeni gastrostomie, Nissenovu fundoplikaci,
korekci atrézie kone¢niku a orchiopexi.
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Typ anestezie

Neexistuje zadné presné doporu€eni pro typ anestezie, ktery ma byt pouzita u pacientl s
KS. ProtoZze KS je geneticka porucha, ktera ma tendenci postihovat vice systéma, a
symptomy se mohou u jednotlivych pacientu lisit, je nutno rozhodnuti ohledné typu anestezie
zvazovat pfipad od pfipadu. Neuraxialni anestézie vSak muze byt obtizna, zejména u déti se
skolibzou a ITP. Pacienti s ITP Casto vykazuji nizké poCty destiCek a minimalni poCet
destiCek pro bezpe¢nou neuraxialni blokadu dosud nebyl stanoven [14].

Nezbytna doplrikova predoperacni vysSetieni (vedle standardni péce)

Pfedoperacni vySetfeni dychacich cest, srdeCnich a plicnich funkci pacienta je nezbytné.
Vzhledem k tomu, Ze je rozhodujici zvolit vhodné anestetikum pro pacienta s kardialni
limitaci, mélo by byt pfi detekci podezfelych/diagnostikovanych strukturalnich srdecnich
abnormalit zvazeno vySetfeni détskym kardiologem. Ackoli respiraéni abnormality nejsou u
KS bézné, predoperacni hodnoceni plicnich funkci je uzite€né pro moznou recidivujici
pneumonii a skoliézu.

Tito pacienti mohou mit obstrukéni spankovou apnoe (OSA), proto by si mél anesteziolog byt
védom priznakl a symptomu OSA pfi pfedoperacnim hodnoceni nemocného [1]. Krom toho
u pacientu s nizkym poc¢tem krevnich desti¢ek je vhodna konzultace s détskym hematologem
k vylouceni ITP.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Obtiznou trachealni intubaci Ize oCekavat u déti s KS, které maji vysoké klenuté patro,
abnormalni chrup, rozstép rtu/patra a malokluzi. Pfedvidani a pfiprava na obtizné zajisténi
dychacich cest snizi riziko komplikaci pfi zajisténi dychacich cest.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Podani krve anebo krevnich derivatd muze byt nutné pfi operaci skoliézy. Hlavnim
problémem u pacienta s ITP je perioperacni krvaceni, proto je lepsi odlozit operaci, dokud
pacient pfedoperacné nedostane intravendzné imunoglobulin, aby se dosahlo pfiméfeného
poctu krevnich desti¢ek a dobré hemostazy [15].

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlaseno.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

PFi polohovani pacienta je tfeba postupovat opatrné kvuli Casté laxité kloubd a moznosti
dislokace.
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Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Pacienti uZivajici antikonvulzivni terapii mohou béhem operace vyzadovat vysSi davku
nedepolarizujiciho svalového relaxancia [16].

Anesteziologicky postup

VétSina déti s KS ma hypotonii s normalnim vysledkem svalové biopsie. Neuromuskularni

Remifentanil Ize povazovat za alternativu inhalaéni anestézie [16].

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Nebyla popsana.

Mozné komplikace

Moznost komplikacisouvisi s klinickymi projevy KS.

Pooperacni péce

Nebyla popsana.

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

zpusobené nemoci poskytnout nastroj k rozliSeni mezi vedlejsim ucinkem anestetického
zakroku a projevem nemoci

Nebyly popsany.

Ambulantni anestezie

Nebyla popsana.

Porodnicka anestezie

Nebyla popsana.
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