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Doporučení pro vedení anestezie 
u Lujan–Frynsova syndromu 

Název nemoci: Lujan–Frynsův syndrom 

 
ICD 10:  Q.87.8 
 
Synonyma: Lujanův syndrom, X–vázaná mentální retardace, marfanoidní habitus, XLMR s 
marfanoidním habitem 
 
Souhrn o nemoci:   
Lujan-Frynsův syndrom (X–vázaná mentální retardace se syndromem marfanoidního habitu) 
je charakterizován marfanoidním habitem, který se projevuje po pubertě, typickým 
kraniofaciálním dysmorphismem a problémy s chováním. Nedávno byly jako příčina Lujan–
Frynsova syndromu popsány mutace v genu MED12 a v genu UPF3B. Lujan–Frynsův 
syndrom poprvé popsal Lujan v roce 1984 a Fryns pokračoval v dalším výzkumu tohoto 
syndromu v roce 1987. Kraniofaciální rysy u Lujan–Frynsova syndromu zahrnují prominující 
čelo, dlouhou úzkou tvář, malou čelist, maxilární hypoplázii, dlouhý nos, krátké a hluboké 
filtrum, tenký horní ret, klenuté patro, ustupující bradu a nízko posazené uši normálního tvaru. 
Dalšími projevy Lujan–Frynsova syndromu jsou úplná nebo částečná ageneza corpus 
callosum, aneuryzma aorty ascendens a defekty komorového septa. Prevalence v běžné 
populaci není známa, ale postihuje převážně muže. Léčba Lujan–Frynsova syndromu 
neexistuje, pacienti potřebují speciální vzdělání a psychologickou podporu. Brániční hernie a 
plicní hypoplázie jsou nejčastějšími anomáliemi tohoto syndromu. Kvůli těmto anomáliím, 
omezeným plicním rezervám a výrazným dysmorfiím obličeje je ztížené zajištění dýchacích 
cest. Kromě toho může přítomnost kardiovaskulárních malformací vést k závažným 
problémům v průběhu anestezie. 

 

 

Medicína se stále vyvíjí 

Možná nové znalosti 

Každý pacient je jedinečný 

Možná špatná diagnóza 

 
  
Více informací o nemoci, referenčním centrům a organizační informace naleznete 
na webu Orphanet: www.orpha.net 

 
  

http://www.orpha.net/
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Typické výkony 

Neexistuje žádný typický chirurgický zákrok prováděný u těchto pacientů, ale operace rozštěpů 
patra, operace obratlů a kardiovaskulární operace mohou být vzhledem k doprovodným 
anomáliím častější. 

 

Typ anestezie 

Neexistuje žádné definitivní doporučení pro celkovou nebo regionální anestezii. Avšak 
vzhledem k přítomnosti kraniofaciálních anomálií, které jsou specifickými rysy tohoto 
syndromu, je preferována regionální anestezie vzhledem k možnosti ztíženého zajištění 
dýchacích cest. 

 

Nezbytná doplňková předoperační vyšetření (vedle standardní péče) 

Většina klinických projevů může být odhalena během fyzikálního vyšetření, ale pro detekci 
kardiovaskulárních anomálií, jako je defekt komorového septa a aneuryzma aorty, by mělo být 
provedeno echokardiografické vyšetření jako součást rutinního hodnocení. 

 

Zvláštní příprava na zajištění dýchacích cest 

Vzhledem k přítomnosti kraniofaciálních anomálií jsou tito pacienti vystaveni vysokému riziku 
obtížného zajištění dýchacích cest. 

 

Zvláštní příprava před podáním krevních derivátů 

Není hlášeno. 

 

Zvláštní příprava před zahájením antikoagulace 

Není hlášeno. 

 

Zvláštní opatření při polohování, transportu a mobilizaci pacienta 

Není hlášeno. 

 

Interakce chronické medikace a anesteziologických agens 

Není hlášeno. 

 

http://www.orphananesthesia.eu/
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Anesteziologický postup 

U těchto pacientů nebyly po použití sevofluranu nebo propofolu zaznamenány žádné potíže. 
Adekvátní informace o použití jiných anestetik však nejsou k dispozici. 

Zvláštní pozornost by měla být věnována přípravě pacienta na celkovou anestezii; je 
pravděpodobně, že u něj dojde k obtížnému zajištění dýchacích cest. Musí být provedena 
všechna nezbytná vyšetření a příprava na zajištění dýchacích cest. 

 

Zvláštní či doplňující monitorace 

Standardní sledování vitálních funkcí by mělo být prováděno u všech typů anestezie, včetně 
sedace. 

 

Možné komplikace 

Komplikace se týkají hlavně obtížného zajištění dýchacích cest. Proto je důležité si dopředu 
připravit plán obtížného zajištění dýchacích cest, abychom se vyhnuli situaci „cannot intubate, 
cannot ventilate". 

  

Pooperační péče 

Stupeň pooperační monitorace závisí druhu chirurgickém výkonu a předoperačním stavu 
pacienta. 

 

Akutní komplikace spojené s nemocí a její vliv na průběh a zotavení z anestezie  

Jako poslední možnost v situaci „cannot intubate, cannot ventilate” musí být po ruce punkční 
set pro zajištění dýchacích cest. 

 

Ambulantní anestezie 

Vzhledem k možnému obtížnému zajištění dýchacích cest u pacientů s Lujan–Frynsovým 
syndromem, kdy nelze vyloučit potřebu pomůcek k obtížnému zajištění dýchacích cest, 
celkovou anestézii za ambulantních podmínek nebo mimo hlavní anesteziologické oddělení 
nelze doporučit. 

 

Porodnická anestezie 

Neexistují žádné zprávy o porodu u pacientek s Lujan–Frynsovým syndromem. 

 

http://www.orphananesthesia.eu/
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