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DoporucCeni pro vedeni anestezie u

Millerova-Diekerova syndromu

Nazev nemoci: Millertiv-Diekertv syndrom

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

Millerav-DiekerGv syndrom (MDS) je vzacna choroba charakterizovana lisencefalii typu 1
(vyhlazeny povrch mozku bez gyrifikace), facialni dysmorfii a dal§imi vrozeny abnormalitami.
MDS je zpusoben deleci nebo mikrodeleci chromozomu 17p13.3 s haploinsuficienci genu
LIS 1.

Oblicej vykazuje charakteristické rysy — vyrazné Celo, bitemporalni zdzeni, maly nos s
antevertovanymi nostrilami, prominujici horni ret s tenkym lemem, nizce posazené a dozadu
rotované usni boltce a mikrognatie. Vétsina pacientu s MDS trpi epilepsii a vyraznym
opozdénim vyvoje. S MDS jsou ¢asto asociovany vrozené srdecni vady, anomalie ledvin,
omfalokéla, anomalie genitalu a klinodaktylie.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecCny

Mozna Spatna diagnoza

" Vice informaci o nemoci, referenénim centrim a organizaéni 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/

Typické vykony

Vzhledem k potizim s krmenim a polykanim jsou u pacientd s MDS bézné aspiracni
pneumonie. Typické jsou vykony feSici komplikace MDS - perkutanni gastrostomie a
laryngotrachealni separace.

Typ anestezie

Je tfeba se vyhnout neuroaxialni anestezii, jelikoz u pacientd s MDS se &asto nachazi
sakralni dulek, ktery mize byt asociovan s abnormalitami patere.

Méla by byt preferovana celkova anestezie s trachealni intubaci z divodu zvySeného rizika
aspirace a gastroezofagealniho refluxu.

Neni popsano pouziti regionalni anestezie u pacientl s MDS.

Nezbytna doplikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Pfed operaci by mél byt proveden RTG snimek hrudniku a zméfena saturace krve kyslikem,
protoze pacienti s MDS mohou mit poSkozeny plice z ddvodu opakovanych aspiraci.

MDS je asociovan s vrozenymi vadami srdce, proto je pfed operaci doporu¢eno EKG a
echokardiografické vySetfeni k detekci srde¢nich vad. U vétSiny pacientll je pozorovano
vyrazné opozdéni vyvoje a epilepsie, proto jsou vhodna opatfeni vramci prevence
prilomovych zachvatl. DalSi malformace, jako anomalie ledvin nebo omfalokéla, mohou
vyzadovat dalSi vySetfeni, aby byly vylou¢eny mozné problémy s tekutinovou terapii, renalni
clearance a vstfebavanim z gastrointestinalniho traktu.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Pacienti s MDS vykazuji charakteristické rysy obli¢eje (vyrazné &elo, bitemporalni zuzeni,
maly nos s antevertovanymi nostrilami, prominujici horni ret s tenkym lemem a mikrognatie).
Mikrognatie, zvySené riziko aspirace a gastroezofagealni reflux vyzaduji peclivou pfipravu na
zajisténi dychacich cest.

VétSina pacientll vyzaduje chirurgickou léEbu béhem prvnich let Zivota, takze intubaci pfi

védomi v podstaté nelze vyuzit k zajidténi dychacich cest. Dychaci cesty proto musi byt
zajistény po uvodu do celkové anestezie. Preferovanou metodou je videolaryngoskopie.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

Neni hlaSeno. Mohou byt pouzita vSeobecna pravidla pro perioperacéni transfuzni
management.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlaseno.
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Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Kvuli opozdéni vyvoje nemusi byt pacienti s MDS schopni samostatného pohybu. Pacientim
s kontrakturami by méla byt vénovana zvySena pozornost.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

VétsSina pacientu uziva antiepileptika. Dlouhodobé uzivani antiepileptik mize urychlovat
metabolismus myorelaxancii a opioidd up-regulaci jaternich enzymd cytochromu P450.
Z toho duvodu by méla byt vénovana zvySena pozornost pacientiim uzivajicim antiepileptika
starSich generaci.

Anesteziologicky postup

Je potfeba davat pozor, aby nedoslo k aspiraci béhem uvodu do anestezie.

Intravendzni anestetika nejsou doporucovana pro vedeni celkové anestezie, protoze déti
s MDS maiji extrémné nizké hodnoty bispektralniho indexu (BIS), i kdyz jsou vzhdru.
K vedeni anestezie by byla byt pouzita inhalaéni anestetika.

Myorelaxancia a opioidy mohou byt pfi uzivani antiepileptik metabolizovany rychleji.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Monitorace BIS neposkytuje dostate¢né informace o hloubce anestezie u pacientd s MDS.
Je doporu€eno monitorovani nervosvalové blokady.

Dle zavaznosti vrozenych srdenich vad je vhodné zvazit invazivni monitorovani
hemodynamiky.

Mozné komplikace

Nejcastéjsi pooperacni komplikaci je aspiracni pneumonie.

Pooperatné muze dochazet k epileptickym zachvatim. Je doporuc¢eno pokracovat
s antiepileptickou terapii pfed, béhem a po operaci.

Pooperacni péce

Po operaci by se mély pouzivat monitory dechu vzhledem ke zvy$enému riziku respiracnich
komplikaci.

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

Akutni komplikace spojené s MDS nejsou bézné.

www.orphananesthesia.eu 3



http://www.orphananesthesia.eu/

Ambulantni anestezie

Neni hlaSeno. Ambulantni anestezie se nedoporucuje, protoZe pacienti s MDS vyZaduji
rozsahlou perioperacni péci.

Porodnicka anestezie

Neni hlaseno. Pacienti s MDS zfidka dosahnou reprodukéniho véku.
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