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Doporuceni pro vedeni anestezie
u Lujan—-Frynsova syndromu

Nazev nemoci: Lujan—Frynsiv syndrom

ICD 10: Q.87.8

Synonyma: Lujantv syndrom, X—vazana mentalni retardace, marfanoidni habitus, XLMR s
marfanoidnim habitem

Souhrn o nemoci:

Lujan-Frynstv syndrom (X—vazana mentalni retardace se syndromem marfanoidniho habitu)
je charakterizovan marfanoidnim habitem, ktery se projevuje po puberté, typickym
kraniofacialnim dysmorphismem a problémy s chovanim. Nedavno byly jako pfi¢ina Lujan—
Frynsova syndromu popsany mutace v genu MED12 a v genu UPF3B. Lujan—Frynsuv
syndrom poprvé popsal Lujan v roce 1984 a Fryns pokraCoval v dalSim vyzkumu tohoto
syndromu v roce 1987. Kraniofacialni rysy u Lujan—Frynsova syndromu zahrnuji prominujici
¢elo, dlouhou Uzkou tvaf, malou &elist, maxilarni hypoplazii, dlouhy nos, kratké a hluboké
filtrum, tenky horni ret, klenuté patro, ustupujici bradu a nizko posazené usi normalniho tvaru.
Dalsimi projevy Lujan—Frynsova syndromu jsou uplna nebo cCasteCna ageneza corpus
callosum, aneuryzma aorty ascendens a defekty komorového septa. Prevalence v bézné
populaci neni znama, ale postihuje pfevazné muze. Lécba Lujan—Frynsova syndromu
neexistuje, pacienti potfebuji specialni vzdélani a psychologickou podporu. Braniéni hernie a
plicni hypoplazie jsou nejCastéjSimi anomaliemi tohoto syndromu. Kvuli témto anomaliim,
omezenym plicnim rezervam a vyraznym dysmorfiim obliCeje je ztizené zajiSténi dychacich
cest. Kromé& toho muze pfitomnost kardiovaskularnich malformaci vést k zavaznym
problémdm v pribéhu anestezie.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineCny

Mozna Spatna diagn6za

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Neexistuje zadny typicky chirurgicky zakrok provadény u téchto pacientt, ale operace rozstépu
patra, operace obratll a kardiovaskularni operace mohou byt vzhledem k doprovodnym
anomaliim Castéjsi.

Typ anestezie

Neexistuje zadné definitivni doporu€eni pro celkovou nebo regionalni anestezii. AvSak
vzhledem k pfitomnosti kraniofacialnich anomalii, které jsou specifickymi rysy tohoto
syndromu, je preferovana regionalni anestezie vzhledem k moznosti ztizeného zajisténi
dychacich cest.

Nezbytna doplfhikova predoperaéni vysetreni (vedle standardni péce)

VétSina klinickych projevi muze byt odhalena béhem fyzikalniho vysSetfeni, ale pro detekci
kardiovaskularnich anomalii, jako je defekt komorového septa a aneuryzma aorty, by mélo byt
provedeno echokardiografické vySetfeni jako soucast rutinniho hodnoceni.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Vzhledem k pfitomnosti kraniofacialnich anomalii jsou tito pacienti vystaveni vysokému riziku
obtizného zajisténi dychacich cest.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Neni hlaseno.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlaseno.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Neni hlaseno.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neni hlaseno.
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Anesteziologicky postup

U téchto pacientld nebyly po pouziti sevofluranu nebo propofolu zaznamenany zadné potize.
Adekvatni informace o pouziti jinych anestetik v3ak nejsou k dispozici.

Zvlastni pozornost by méla byt vénovana pfipravé pacienta na celkovou anestezii; je

pravdépodobné, Ze u né&j dojde k obtiznému zajisténi dychacich cest. Musi byt provedena
v8echna nezbytna vySetfeni a pfiprava na zajisténi dychacich cest.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Standardni sledovani vitalnich funkci by mélo byt provadéno u vSech typl anestezie, v€etné
sedace.

Mozné komplikace

Komplikace se tykaji hlavné obtizného zajisténi dychacich cest. Proto je dulezité si dopfedu
pfipravit plan obtizného zajisténi dychacich cest, abychom se vyhnuli situaci ,cannot intubate,
cannot ventilate".

Pooperacni péce

Stupen pooperaéni monitorace zavisi druhu chirurgickém vykonu a pfedoperaénim stavu
pacienta.

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

Jako posledni moznost v situaci ,cannot intubate, cannot ventilate” musi byt po ruce punkéni
set pro zajisténi dychacich cest.

Ambulantni anestezie

Vzhledem k moznému obtiznému zajisténi dychacich cest u pacientd s Lujan—Frynsovym
syndromem, kdy nelze vyloudit potfebu pomlcek k obtiznému zajisténi dychacich cest,
celkovou anestézii za ambulantnich podminek nebo mimo hlavni anesteziologické oddéleni
nelze doporudit.

Porodnicka anestezie

Neexistuji zadné zpravy o porodu u pacientek s Lujan—Frynsovym syndromem.

www.orphananesthesia.eu
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