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orphananesthesia
Doporučení pro vedení anestezie u  

Millerova-Diekerova syndromu 

Název nemoci: Millerův-Diekerův syndrom   

 
ICD 10: Q93.88   
 
Synonyma: syndrom delece 17p13.3 
 
Souhrn o nemoci:   

Millerův-Diekerův syndrom (MDS) je vzácná choroba charakterizovaná lisencefalií typu 1 
(vyhlazený povrch mozku bez gyrifikace), faciální dysmorfií a dalšími vrozený abnormalitami. 
MDS je způsoben delecí nebo mikrodelecí chromozomu 17p13.3 s haploinsuficiencí genu 
LIS 1.  

Obličej vykazuje charakteristické rysy – výrazné čelo, bitemporální zúžení, malý nos s 
antevertovanými nostrilami, prominující horní ret s tenkým lemem, nízce posazené a dozadu 
rotované ušní boltce a mikrognatie. Většina pacientů s MDS trpí epilepsií a výrazným 
opožděním vývoje. S MDS jsou často asociovány vrozené srdeční vady, anomálie ledvin, 
omfalokéla, anomálie genitálu a klinodaktylie. 

 

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 

 
  

https://www.orphananesthesia.eu/en/rare-diseases/published-guidelines/miller-dieker-syndrome/304-miller-dieker-syndrome/file.html
http://www.orpha.net/
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Typické výkony 

Vzhledem k potížím s krmením a polykáním jsou u pacientů s MDS běžné aspirační 
pneumonie. Typické jsou výkony řešící komplikace MDS – perkutánní gastrostomie a 
laryngotracheální separace. 

Typ anestezie 

Je třeba se vyhnout neuroaxiální anestezii, jelikož u pacientů s MDS se často nachází 
sakrální důlek, který může být asociován s abnormalitami páteře. 

Měla by být preferována celková anestezie s tracheální intubací z důvodu zvýšeného rizika 
aspirace a gastroezofageálního refluxu. 

Není popsáno použití regionální anestezie u pacientů s MDS.  

Nezbytná doplňková předoperační vyšetření (vedle standardní péče) 

Před operací by měl být proveden RTG snímek hrudníku a změřena saturace krve kyslíkem, 
protože pacienti s MDS mohou mít poškozeny plíce z důvodu opakovaných aspirací. 

MDS je asociován s vrozenými vadami srdce, proto je před operací doporučeno EKG a 
echokardiografické vyšetření k detekci srdečních vad. U většiny pacientů je pozorováno 
výrazné opoždění vývoje a epilepsie, proto jsou vhodná opatření v rámci prevence 
průlomových záchvatů. Další malformace, jako anomálie ledvin nebo omfalokéla, mohou 
vyžadovat další vyšetření, aby byly vyloučeny možné problémy s tekutinovou terapií, renální 
clearance a vstřebáváním z gastrointestinálního traktu. 

 

Zvláštní příprava na zajištění dýchacích cest 

Pacienti s MDS vykazují charakteristické rysy obličeje (výrazné čelo, bitemporální zúžení, 
malý nos s antevertovanými nostrilami, prominující horní ret s tenkým lemem a mikrognatie). 
Mikrognatie, zvýšené riziko aspirace a gastroezofageální reflux vyžadují pečlivou přípravu na 
zajištění dýchacích cest. 

Většina pacientů vyžaduje chirurgickou léčbu během prvních let života, takže intubaci při 
vědomí v podstatě nelze využít k zajištění dýchacích cest. Dýchací cesty proto musí být 
zajištěny po úvodu do celkové anestezie. Preferovanou metodou je videolaryngoskopie. 

 

Zvláštní příprava před podáním krevních derivátů 

Není hlášeno. Mohou být použita všeobecná pravidla pro perioperační transfúzní 
management.  

 

Zvláštní příprava před zahájením antikoagulace 

Není hlášeno. 

 

http://www.orphananesthesia.eu/
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Zvláštní opatření při polohování, transportu a mobilizaci pacienta 

Kvůli opoždění vývoje nemusí být pacienti s MDS schopni samostatného pohybu. Pacientům 
s kontrakturami by měla být věnována zvýšená pozornost. 

 

Interakce chronické medikace a anesteziologických agens 

Většina pacientů užívá antiepileptika. Dlouhodobé užívání antiepileptik může urychlovat 
metabolismus myorelaxancií a opioidů up-regulací jaterních enzymů cytochromu P450. 
Z toho důvodu by měla být věnována zvýšená pozornost pacientům užívajícím antiepileptika 
starších generací. 

 

Anesteziologický postup 

Je potřeba dávat pozor, aby nedošlo k aspiraci během úvodu do anestezie. 

Intravenózní anestetika nejsou doporučována pro vedení celkové anestezie, protože děti 
s MDS mají extrémně nízké hodnoty bispektrálního indexu (BIS), i když jsou vzhůru. 
K vedení anestezie by byla být použita inhalační anestetika. 

Myorelaxancia a opioidy mohou být při užívání antiepileptik metabolizovány rychleji. 

Zvláštní či doplňující monitorace 

Monitorace BIS neposkytuje dostatečné informace o hloubce anestezie u pacientů s MDS.  

Je doporučeno monitorování nervosvalové blokády. 

Dle závažnosti vrozených srdečních vad je vhodné zvážit invazivní monitorování 
hemodynamiky. 

Možné komplikace 

Nejčastější pooperační komplikací je aspirační pneumonie. 

Pooperačně může docházet k epileptickým záchvatům. Je doporučeno pokračovat 
s antiepileptickou terapií před, během a po operaci. 

Pooperační péče 

Po operaci by se měly používat monitory dechu vzhledem ke zvýšenému riziku respiračních 
komplikací. 

 

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

Akutní komplikace spojené s MDS nejsou běžné. 
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Ambulantní anestezie 

Není hlášeno. Ambulantní anestezie se nedoporučuje, protože pacienti s MDS vyžadují 
rozsáhlou perioperační péči. 

Porodnická anestezie 

Není hlášeno. Pacienti s MDS zřídka dosáhnou reprodukčního věku. 

 

http://www.orphananesthesia.eu/
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