orphan Y

Doporuceni pro vedeni anestezie

u Lenz — Majewski hyperostotického dwarfismu

Nazev nemoci: Lenz-Majewski Hyperostotic Dwarfism
ICD 10: 87.1
Synonyma: Dystrofinopatie

Souhrn o nemoci: Lenz — Majewski hyperostoticky dwarfismus je velmi vzacny syndrom
zpusobeny de novo heterozygotni mutaci genu pro fosfatidylserin syntazu 1 (PTDSS1)
(Sousa a kol. 2013). Poprvé byl popsan v roce 1969 Brahamem jako Camurati-Engelman(v
syndrom, ale brzy poté v roce 1974 byl preklasifikovan Lenzem a Majewskim a stal se
Braham - Lenzovym syndromem. V anglosaské literatufe bylo popsano pouze 13 pfipadd.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagnoza

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



http://www.orpha.net/

Souhrn informaci

NejvyznamnéjSim rysem je nepomérné velka hlava ve vztahu k malému télu a koncetinam.
Velké fontanely a Siroké lebecni Svy se uzaviraji pozdéji. Kiize je volna, vrascita a atroficka
s napadnymi zilami, zejména na hlavé. USi jsou velké a poddajné, Casto se poji s atrézii
nebo stendézou choan, obstrukci nasolakrimalniho duktu a u chlapcl s kryptorchismem a
tfiselnou kylou. Kraniofacialni dysmorfie, ktera se vyviji s vékem, vede k progresivni
makroglosii, prognatismu, hypoplazii stfedu oblieje a obstrukci hornich cest dychacich.
Choroba je také charakterizovana neprospivanim a tézkou mentalni retardaci. Tento stav
muze byt mylné povazovan za kraniometafyzarni a kraniodiafyzalni dysplazie, avSak
diagnozu potvrzuje absence hlavovych nervl. U nékterych pacientl byly popsany zvétSené
mozkové komory a hydrocefalus.
Kosterni zmény jsou napadné témito radiodiagnostickymi rysy:

e Progresivni skleréza lebky, obli¢ejovych kosti a obratlt

o Siroké kli¢ni kosti a Zebra

o Kratké nebo chybéjici stfedni falangy

¢ Nedostate¢né modelované diafyzy, kortikalni zesileni kosti

o Metafyzarni a epifyzarni hypostoza

e Zpomalené kostni vyzravani

Zubni sklovina je také defektni.

Typické vykony

BézZné jsou muskuloskeletarni vykony.

Typ anestezie

Neexistuji zadna zvlastni opatfeni pfed anestezii, vyjma téch, ktera jsou spojena se
zdravotnim stavem pacienta. Nicméné vzhledem k povaze onemocnéni je velmi bézna
facialni dysmorfie, proto je tfeba peclivé zhodnotit dychaci cesty a mit plan pro mozné
obtizné zajisténi dychacich cest a trachealni intubaci.

Onemocnéni mize zahrnovat muskuloskeletarni a kozni rysy, které budou vyZadovat
zvlastni pozornost pfi polohovani. Kvuli mentalni retardaci by méla byt regionaini anestezie
doplnéna kontrolovanou sedaci nebo celkovou anestezii. V obou pfipadech je nutné fadné
monitorovani dychani.

Vyjma bézné péce o pacienta nejsou popisovany zadné zvlastni anesteziologické faktory, na
které brat ohledy. Nicméné pfi pfedpokladu obtizného zajisténi dychacich cest musi byt
proveden bezpecné uvod do anestezie pomoci inhalanich anestetik, zachovani spontanni
ventilace a kanylace periferni Zily. Je velmi doporu€ena tracheaini intubace za bezpecnych
podminek. PouZiti laryngealni masky je alternativou pro vykony, kdy je mozny pfistup
k dychacim cestam.

Pro tento syndrom nejsou znamy zadné farmakologické dopady.
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Neuroaxialni nebo periferni blok je zajimavou volbou pro anesteziologicky management.
Pouziti ultrazvuku pfi provadéni perifernich blok zvySuje Uspésnost.

Nezbytna doplrikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Vzhledem k nizkému vyskytu tohoto syndromu a nedostatku klinickych didkazu, neni zadné
specifické doporuéeni kromé& obvyklé pfedoperacni pfipravy. Nicméné, jak dité roste,
zhorSuji se deformity hrudniku, proto by mélo byt zvazeno funkéni vysetfeni plic (je-li to
proveditelné) k ur€eni rozsahu plicniho postizeni.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Neni hlaseno.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivati

Neni hlaseno.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlaseno.

Zvlastni opatieni pri polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Polohovani muze vyzadovat zvySenou pozornost, zejména kvuli problémim nohou a znacné
bolesti, kterou pacienti projevili v pooperaénim obdobi.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neni hlaseno.

Anesteziologicky postup

U tohoto onemocnéni nejsou znamy zadné farmakologické disledky.

Zvlastni ¢i doplnujici monitorace

Indikovano je standardni monitorovani. Pouziti invazivniho monitorovani je ovlivnéno
chirurgickym zakrokem, nikoliv zdravotnim stavem.
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Mozné komplikace

Ackoliv nejsou hlaseny, vzhledem k facialnimu dysmorfismu mohou potencialni komplikace
souviset s obtiznym zajisténim dychacich cest.

Je hlasena vyznamna pooperacéni bolestivost, proto by ji méla byt vénovana pozornost pfi
zajisStovani téchto pacientu.

Pooperacni péce

Potfeba pooperacni péée zavisi na druhu operace a preexistujicich komorbiditach.

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

Zpusobené nemoci  poskytujici  nastroj krozliseni mezi vedlejSim  acinkem
anesteziologického postupu a projevem nemoci.

Neni hlaseno.

Ambulantni anestezie

Nejsou zadné kontraindikace pro ambulantni anestezii a chirurgii. Kazdy pacient musi byt
peclivé vysetfen z hlediska komorbidit a/nebo problému s dychacimi cestami, které by mohly
naznacovat, Ze pro bezpe¢nou pooperaéni péci bude nezbytna hospitalizace.

Porodnicka anestezie

Neni hlaseno.
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Datum posledni upravy: srpen 2017 (pfelozeno srpen 2020)

Toto doporuéeni bylo pfipraveno:

Autofi

Adria Font Gual. Anaesthesiologist, Hospital de la Santa Creu i Sant Pau. Barcelona, Spain
AFontG@santpau.cat

Tobias Koller. Anaesthesiologist, Hospital de la Santa Creu i Sant Pau. Barcelona, Spain
Juan Ignacio Casas Vila, Head of Unit, Department of Anaesthesiology. Hospital de la Santa

Creu i Sant Pau. Barcelona, Spain

Prohlaseni: Autofi nemaji zadny finanéni ani jiny konkurenéni zajem na zverejnéni. Pfiprava
tohoto doporuceni nebyla honorovana.

Toto doporuéeni bylo recenzovano:
Recenzenti

Bruno Bissonnette, Director of Neurosurgical Anesthesia, University of Toronto, Canada
bruno@brainstorm-anesthesia.com

Duang Wattanasirichaigoon, Paediatrician, Ramathibodi Hospital, Mahidol University,
Bangkok, Thailand
duangrurdee.wat@mabhidol.ac.th

Prohlaseni: Recenzenti neméli Zadny finan¢ni ani jiny prospéch z provedeni recenze.

Toto doporuc€eni bylo pfeloZzeno do Ceského jazyka:

Prekladatel:

Tereza Musilova, anesteziolog, Klinika détské anesteziologie a resuscitace, Fakultni
nemocnice Brno a Lékarska fakulta Masarykovy univerzity, Brno, Ceska republika
musilova.tereza@fnbrno.cz

Editori Ceského prekladu

Martina Kosinova, Martin Vaviina, Martina Klincova, Petr Stouraé, Klinika détské
anesteziologie a resuscitace, Fakultni nemocnice Brno a Lékafska fakulta Masarykovy
univerzity, Brno, Ceska republika, Olga Smékalova, Klinika anesteziologie, resuscitace a
intenzivni mediciny, Fakultni nemocnice Plzer a Lékafska fakulta Univerzity Karlovy v Plzni,
Plzer, Ceska republika

Zastita prekladu do ¢eského jazyka:
https://www.csarim.cz/
https://www.akutne.cz/
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