orphan Y

DoporucCeni pro vedeni anestezie u

Nagerova syndromu

Nazev nemoci: Nagerav syndrom
ICD 10: Q75.4
Synonyma: preaxialni akrofacialni dysostéza, mandibulofacialni dysostéza

Souhrn o nemoci: Nageriv syndrom je raritni syndrom s neznamou prevalenci. Toto
onemocnéni ma nékteré fenotypové rysy jako Treacher—Collins syndrom. Literatura popisuje
jednak sporadické pfipady (de novo mutace), tak pfipady s autozomalné dominantni i
recesivni dédi¢nosti. Syndrom je zplsoben mutaci genu SF3B4 (1921.2), coz vede k poruse
funkce proteinu SAP49, ten je dllezity pro maturaci kosti a chrupavek. Tohle vSechno vyusti
v abnormalni vyvoj 1. a 2. brachialniho oblouku a kon&etinovych pupend. Mezi klinické
pfiznaky patfi: kraniofacialni malformace (malarni hypoplazie, mikrognacie, rozstép patra,
sestupné palpebralni ryhy, nepfitomnost fas ve stfedu vicek, defekty dolnich vicek, sluchové
vady v€etné poruchy vedeni zvuku a atrézie choan) a také preaxialni malformace kondcetin,
pfedevSim hornich konéetin (hypoplazie €i absence palcl, klinodaktylie &i syndaktylie,
zkracené €i chybéjici predlokti, zkracené pazni kosti), méné &asto abnormality dolnich
koncetin. Vzacnéji muze byt postizeno srdce (Fallotova tetralogie, defekt komorového septa,
defekt siflového septa, oteviena Botallova ducej), ledviny, genitdlie a mocovy trakt. Tento
syndrom je spojen s normalnimi kognitivnimi funkcemi.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineény

Mozna Spatna diagnéza

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Chirurgie kraniofacialni oblasti, prodlouzeni mandibuly nebo stfedni &asti obliCeje, distrakéni
osteogeneze, rekonstrukce temporomandibularniho kloubu, plastické operace brady,
korekce rozstépu patra, ortognatni operace, tracheostomie, gastrostomie, operace konéetin.

Typ anestezie

Neexistuji zadna doporuceni pro celkovou a regionalni anestezii. Pfi sedaci pacientu je tfeba
vzdy postupovat obezfetné, protoze NagerGv syndrom je spojen s obstrukéni spankovou
apnoi a rizikem obtiZného zajisténi dychacich cest. Také je popisovano obtizné zajisténi
intravendzniho vstupu.

Nezbytna dopliikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Vzhledem k mozné souvislosti vrozenych srdeénich poruch, pfipadné vzhledem k moznému
rozvoji cor pulmonale pfi obtizné zvladnutém OSAS by méla byt provedena echokardiografie.
Néktefi autofi doporucuji predoperacni radiologické zhodnoceni kréni patefe z divodu
moznych krénich anomalii u pacientlu s genetickou mutaci a kraniofacialnimi projevy. Dale je
treba posoudit atrézii choan, resp. prichodnost nosnimi cestami, patrame po pfedchozi
endonazalni chirurgii.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Nutné je peclivé predoperaéni vyhodnoceni dychacich cest. Tento syndrom je spojeny
s obtiznym zajisténim dychacich cest v dusledku hypoplazie stfedu obliCeje, omezené
hybnosti ¢i ankyléze temporomandibularniho kloubu &i v dusledku hypoplazie mandibuly.
Jsou popsany pfipady umrti pfi obstrukci dychacich cest, stejné tak urgentni i elektivni
tracheostomie. Je tfeba byt fadné vybaven k obtiznému zajisténi dychacich cest. Toto
vybaveni mlze zahrnovat laryngalni masku, kterou zavadime k usnadnéni fibroopticke
intubace v anestezii, také bylo popsano uspésné pouziti videolaryngoskopu C-MAC s Izici D
pro dospélé pacienty ¢asteéné zanofenou do dutiny ustni. Vzhledem k rozStépu patra Ci
deformacim stfedu obliCeje byva obtizna také ventilace obliCejovou maskou a
samorozpinacim vakem se zaji$ténim t&snosti masky. Usp&sné byla popsana i retrogradni
intubace. Dale bychom méli pocitat s moznou pooperacni obstrukci dychacich cest: pfi
absenci choanalni atrézie je uziteéné pouzit nosni vzduchovod. Kvdli porucham polykani
musime pocitat se zvySenym rizikem aspirace, nicméné vétsiné pacientl je Casné zavedena
gastrostomie.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivati

Neexistuji zadna data podporujici rozdily v hematologickych parametrech ¢&i podavani
krevnich derivatu.
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Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neexistuji zadna doporudeni pro specifické podavani antiokoagulace.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Polohovani muze vyzadovat specificky pfistup, cilem je zabranit nadmérnému namahani
nosnych a podpUrnych kloub( a tim pfedejit rozvoji neurovaskularniho poskozeni.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Z4adna hlaseni.

Anesteziologicky postup

Syndrom muze byt spojen se situaci obtizna oxygenace/obtizna intubace: proto je tfeba
do zajisténi dychacich cest udrzet spontanni ventilaci. Bezpe&né podani premedikace bylo
popsano ve dvou pfipadech bez jakychkoli nasledkd. Oxid dusny i inhalacni anestetika byla
pouzita bez komplikaci. Dosud v8ak nebyla publikovana Zadna data o intravendéznim uvodu
do anestezie (propofol, ketamin &i dexmedetomidin). Z divodu rizika rozvoje pooperaéni
obstrukce dychacich cest mize byt doporu€ovana opiody Setfici strategie. Dosud nebyla
popsana zadna interakce s nedepolarizujicimi &i depolarizujicimi myorelaxancii. Nejsou
znamé kontraindikace aplikace lokalnich anestetik. UZiti volatilnich anestetik perioperaéné
bylo popsano bez komplikaci. Pacienti by méli byt extubovani az pfi plném védomi.
Vzhledem k riziku obstrukce dychacich cest v ramci rezidualni anestezie, je velmi vhodné
zavést prfed extubaci nosni vzduchovod. Je tfeba mit vSe pfipraveno k obtizné reintubaci,
zejména po operaci na hornich cestach dychacich: inzerci buzie s moznosti podavani O-
do prudusnice pred extubaci je tfeba zvazit k pfipadnému opétovnému zavedeni kanyly do
dychacich cest.

V pfipadé velkého zakroku na hornich dychacich cestach je nutné posoudit moznosti
odlozené extubace na JIP &i operacnim sale v pfitomnosti chirurga ¢i ORL |ékare.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Neni popsana zadna doplfiujici €i specifickd monitorace.

Mozné komplikace

Sedace muze vést k obstrukci dychacich cest, proto je tfeba ji pouzivat Setrné.
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Pooperaéni péce

Pooperacni obstrukce dychacich cest se mlze objevit sekundarné v ramci mikrostomie,
mikrognacie, omezené hybnosti temporomandibularniho kloubu ¢i mandibularni hypoplazie.
Uziti nosniho vzduchovodu snizuje riziko obstrukce hornich cest dychacich. Doporuovana
je pooperacni monitorace.

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

Nebyly popsany Zzadné mimoradné situace.

Ambulantni anestezie

Vzhledem Kk riziku mozné pooperacni obstrukce dychacich cest neni ambulantni anestezie
doporucovana.

Porodnicka anestezie

V pfipadé prenatalni diagnostiky byl popsan tzv. EXIT postup, jako soucast definitivniho
zajisténi dychacich cest novorozenctl se zavaznou obstrukci hornich cest dychacich.
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Datum posledni Gpravy: srpen 2019 (pfelozeno kvéten 2020)

Toto doporuéeni bylo pfipraveno:
Autofi

Christa Morrison, anaesthesiologist, Department of Anaesthesia, Great Ormond Street
Hospital, London, UK
Christa.morrison@doctors.org.uk

Prohlaseni: Autofi nemaji zadny finan¢ni ani jiny konkurencni zajem na zvefejnéni. Pfiprava
tohoto doporuceni nebyla honorovana.

Toto doporuceni bylo recenzovano:
Recenzenti
Francis Veyckemans, anaesthesiologist, Department of Anaesthesia and Intensive care,

Jeanne-de Flandre University Hospital, Lille, France
Francis.Veyckemans@chru-lille.fr

Andrew Simpson, surgeon, Division of Plastic and Reconstructive Surgery, School of
Medicine, University of Utah, Salt Lake City, USA
a.simpson@dal.ca

Prohlaseni: Recenzenti neméli Zadny finanéni ani jiny prospéch z provedeni recenze.

Toto doporuc€eni bylo prelozeno do ¢eského jazyka:
Prekladatel:
Jan Hudec, anesteziolog, Klinika anesteziologie, resuscitace a intenzivni mediciny, Fakultni

nemocnice Brno a Lékafska fakulta Masarykovy univerzity, Brno, Ceska republika
Hudec.Jan@fnbrno.cz

Editofi ceského piekladu

Martina Kosinova, Martin Vaviina, Martina Klincova, Petr Stouraé, Klinika détské
anesteziologie a resuscitace, Fakultni nemocnice Brno a Lékarska fakulta Masarykovy
univerzity, Brno, Ceska republika, Olga Smékalova, Klinika anesteziologie, resuscitace a
intenzivni mediciny, Fakultni nemocnice Plzen a Lékarska fakulta Univerzity Karlovy v Plzni,
Plzer, Ceska republika

Zastita prekladu do éeského jazyka:
https://www.csarim.cz/
https://www.akutne.cz/
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