orphan Y

Doporuceni pro vedeni anestezie
u Moebiova syndromu

Nazev nemoci: Moebiuv syndrom

ICD 10: Q87.0

Synonyma: Kongenitalni facialni diplegie (Kongenitalni okulofacialni paralyza), Mobidv
syndrom, Mdébiova sekvence, MBS

Souhrn o nemoci: Moebilv syndrom je vzacné neprogresivni neurologické onemocnéni
(prevalence se odhaduje na 0,002 % porodl) charakterizované jednostrannou Ci
oboustrannou paralyzou n. facialis a poruchou pohyblivosti okohybnych svall v disledku
vrozené parézy hlavovych nervi n. facialis (VII) a n. abducens (VI). Tyto klasické rysy tohoto
syndromu Casto doprovazi také parézy dalSich hlavovych nervd — n. hypoglossus (XII), n.
trigeminus (V), n. glossopharyngeus (IX) a n. vagus (X). Postizeni kojenci typicky vykazuji
kongenitalni ezotropii (konvergentni strabismus) a nehybnou tvaf bez vyrazu. Podle toho,
které dalSi hlavové nervy jsou postizené, se mlze vyskytovat dalSi spektrum klinickych
pfiznakl. PFi postiZzeni IX. a X. hlavového nervu se mohou vyskytovat obtize s krmenim
z davodu Spatné koordinace sani a polykani. To mize byt spojeno s dysfagii a zadrzovanim
sekretl v ustech, coz vede k opakovanym aspiranim pneumoniim. NedostateCna funkce
meékkého patra mlze vést také k dysartrii. Moebilv syndrom se muze pojit také s dalSimi
malformacemi kraniofacialnimi  (mandibularni  hypoplazie, mikrostomie, dysfunkce
temporomandibularniho kloubu, rozstép patra, deformity vnéjSiho ucha), koncetin (pes
equinovarus) C€i muskuloskeletarnimi, stejné jako s mnohocetnymi ocnimi abnormalitami
(neuplné dovirani viCek, neschopnost mrkat). Mezi dalSi pfidruzené manifestace patfi
zachvatovitd onemocnéni, vrozené srde¢ni vady, hypotonie, hypogonadotropni
hypogonadismus, hydrosyringomyelie a uréity stuperi mentalni retardace. Syndrom je také
asociovan s pfed€asnym narozenim.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagnoza

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



http://www.orpha.net/

Souhrn o nemoci

Pfi¢ina Moebiova syndromu neni znama, ale u déti s normalnim karyotypem jsou jako dvé
mozné etiologické hypotézy uvadény poruchy vyvoje rhomboencephalické oblasti a ischémie
mozkového kmene v pribéhu prvniho trimestru. Seznam potencialné souvisejicich
teratogennich udalosti zahrnuji hypertermii, trauma, vznik trombu, embolizaci, krvaceni a
také expozice riznym Iékam in utero, v€éetné misoprostolu. Vétsina pfipadu je sporadickych,
ale jsou znamy i pfipady familiarni. Dédi¢nost Meobiovy sekvence je rGznoroda, mize byt
autozomalné recesivni, autozomalné dominantni nebo dokonce X-vazana. Byly popsany
rizné kandidatni oblasti a geny (3921-22 a 13q12.2-9q13), ale zadny kauzalni gen dosud
nebyl potvrzen.

Tento syndrom je nejCastéji zaménovan s hereditarni vrozenou parézou n. facialis, ktera je
v8ak omezena na postizeni licniho nervu a neni spojena s dal$imi abnormalitami.

Polandiv-Moebilv syndrom je vzacné vrozené onemocnéni, které nese kombinaci rysu

syndromd Polandova i Moebiova. Polandlv syndrom sestava z chybéni velkého prsniho
svalu, syndaktylie, brachydaktylie a hypoplazie rukou.

Typické vykony

Anestézie pro zobrazovaci metody (CT a MRI) a chirurgické vykony, které mohou zahrnovat
upravy anomalii o€i (napf. chirurgie strabismu, Uprava ptozy, tarzorafie), ortopedické vykony
(korekce abnormalit na koncetinach), plastické/rekonstrukéni vykony (roz§tép patra, Celistni
chirurgie, obnova funkci obli¢eje), otorinolaryngologické, zubni (extrakce zubul) nebo obecné
chirurgické zakroky.

Typ anestezie

Je tfeba pamatovat na potencialni problémy s aspiraci Ustnich sekretll a doporucuje se
pouzit v premedikaci anti-sialogoga.

Celkova anestézie je potencialné vysoce rizikova z davodu obtizného zajisténi dychacich
cest.

Regionalni anestezie jako takova neni kontraindikovana, ale obtizné polohovani a skoli6za
mohou negativné ovlivnit jeji uspésSnost.

Nezbytna doplikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Aclkoliv pfehled literatury neuvadi spojitost Moebiova syndromu s kardiomyopatii, existuji
naznaky mozného postizeni myokardu (defekt septa komor, ductus arteriosus — perzistujici
Botalova ducej, dextrokardie), proto se zduUrazfuje nutnost zvazit u téchto pacientu
provedeni pfedoperacniho echokardiografického vysSetfeni, pokud nebylo provedeno
v minulosti.
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Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Kraniofacialni zmény, které mohou vyznamné ztizit trachealni intubaci, Ize detekovat asi u
90 % téchto pacientu. Projevy, které Ize u pacientl pozorovat, jsou napfiklad mikrognacie,
hypoplazie mandibuly a roz§tép patra.

Anestezie s vyuzitim oblicejové masky s nebo bez ustniho vzduchovodu (Guedel) se zda byt
dobfe tolerovana a je pravdépodobné metodou volby, kdykoliv ji Ize vyuZzit. Ventilace
obli¢ejovou maskou je obvykle dostateCna.

Kombinace raznych opatfeni, jez Ize pouzit k usnadnéni intubace, zahrnuji SellickGv manévr,
zavadéce, intubacni buZii, techniku s vyuZzitim dvou osob, zménu laryngoskopické IZice a
fibroskopii.

V pfipadé selhani intubace Ize dychaci cesty zajistit laryngealni maskou, i kdyZ jeji zavedeni
muze byt také obtizné (uvadi se vysoké procento selhani).

Mélo by byt k dispozici vybaveni pro obtizné zajidténi dychacich cest.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

Neni znama nebo uvadéna.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni znama nebo uvadéna.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Je tfeba dat pozor na polohovani a ochranu vSech postizenych koncetin, tak aby byly
v neutralni poloze, a snizilo se tak riziko vzniku dekubitt ¢i neuropraxie.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Ackoliv zachvatovitda onemocnéni nejsou u pacientll s Moebiovym syndromem konstantnim
nalezem, existuji zpravy uvadéjici sou¢asné se vyskytujici epilepsii. Anesteticka péce o
pacienty se zachvatovitym onemocnénim by méla zahrnovat aktualni dokumentaci sérovych
koncentraci antikonvulziv, aby byla zajisténa jejich terapeuticka hladina. Je velmi Zadouci
pokraCovat v antikonvulzivni  medikaci tak, aby byly intraoperacné zajistény jejich
terapeutické hladiny, a stejné tak v pooperacnim obdobi zajistit okamzité znovuzahajeni
chronické antikonvulzivni terapie. Indukce jaternich enzym( urcitymi druhy antikonvulziv
muze ovlivnit farmakokinetiku a farmakodynamiku rGznych léciv, véetné neuromuskularnich
blokatoru. Je-li pacient na antikonvulzivni medikaci, maze byt pfi operaci nezbytné pouzit
vy$Si davky neuromuskularnich blokatoru ¢i nékterych intravendznich indukénich anestetik.
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Anesteziologicky postup

VySetfeni pacienta a komunikace s nim mulze byt velmi obtiznym dkolem u pacientl
s pfidruzenou mentalni retardaci a postizenim zraku a sluchu.

Postizeni podjazykového nervu mize vést k hypoglosii nebo ankyloglosii, pfi nichz je
koordinace jazyka abnormalni. To muze dale zvySovat pravdépodobnost obtiZzi se sekrety
v ustech. Doporucuje se v premedikaci pouzit anti-sialogoga.

Paralyza licniho nervu mize znamenat neulplné dovirani vicka nebo neschopnost mrkat, coz
pro pacienta znamena riziko expozi¢ni keratopatie a kornealnich vfedl, dokonce i bez
anesteziologické péce. V téchto pfipadech se doporucuje uzkostlivé vénovat pozornost péci
o oCi.

Indukce anestézie muze byt intravendzni nebo inhalacni.

Je tfeba se vyhnout pouziti sukcinylcholinu z ddvodu potencialniho rizika rhabdomyolyzy,
hyperkalémie a maligni hypertermie. Absolutni riziko maligni hyperpyrexie neni znamo.
V literatufe dosud existuje jedna kazuistika uvadéjici fatalni maligni hyperpyrexii u kojence
S Moebiovym syndromem.

Vzhledem k souCasné se vyskytujici abnormalni kontrole dychani, je tfeba obezietnosti pfi
pouziti opioidud. Muze byt nezbytné monitorovat respiracni funkce po del$i dobu.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Monitorovani hloubky nervosvalové blokady (Train of Four) z dGvodu hypotonie. Elektrody je
tfeba umistit na stranu, ktera neni ovlivnéna zakladnim onemocnénim.

Mozné komplikace

Abnormality orofacialnich struktur jsou bézné, a mohou tedy vést k obtizim pfi intubaci.

Potencialné vyssi riziko regurgitace a aspirace ustnich sekretll nebo Zalude¢niho obsahu
v perioperacnim obdobi.

Sekrety mohou zpusobit ¢astec¢nou obstrukci dychacich cest a hypoxémii. Respiraéni selhani
zpUsobené nadmérnou sekreci v dychacich cestach mlze v poopera¢nim obdobi vyzadovat
umélou plicni ventilaci.

Akutni nebo chronické plicni komplikace plynouci z aspiraci.

Abnormality kontroly dychani (apnoe, hypopnoe) zfejmé z divodu pfidruzeného poskozeni
mozkoveého kmene.

Deformity hornich &i dolnich kon&etin mohou znamenat obtiZe pfi zajistovani Zilniho vstupu.

Zvlastni péci je tieba vénovat prevenci rohovkovych Iézi.
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Pooperaéni péce

Paréza licniho nervu a z ni plynouci absence vyrazu obliCeje naruSuje schopnost pacienta
nonverbalné komunikovat, a proto je obtizné tyto pacienty vySetiovat a hodnotit jejich bolest.
K hodnoceni Urovné analgezie je tfeba pouzit pozorované zmény fyziologickych parametrd
(tepové frekvence a krevniho tlaku). Uzite¢né je také vyuzit pomoc matky pfi hodnoceni
komfortu daného ditéte.

Hypotonie mlze také ovliviiovat pooperacni respiracni funkce, a to jak na urovni hornich
dychacich cest, tak i na urovni hrudnich svall a branice. To je zvlasté dulezité
v pooperaénim obdobi, kdy mohou rezidualni anestetika a neuromuskularni blokatory dale
zhorsit jiz tak Spatnou zakladni funkci, coz m(ize vést k respiracnimu selhani.

Doporucuje se tedy kontinualni poopera¢ni monitorace respiracnich funkci.

K pooperaéni analgézii se maji pouzit analgetika, ktera maji minimalni vliv na centralni fizeni
respiracnich funkci. Preferencné je tfeba vyuzit neopioidni analgetika.

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

Nejsou znamé nebo uvadéné

Ambulantni anestezie

Ambulantni chirurgické zakroky by se mély provadét v terciarnich centrech s dostate€nymi
zdroji a pouze ve vybranych pfipadech.

Porodnicka anestezie

Neuvadi se.
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