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Doporuceni pro vedeni anestezie u

Pallister—Hall syndromu

Nazev nemoci: Pallister—Hall syndrom

ICD 10: D33.0
Synonyma: Hypotalamicky hamartoblastomovy syndrom

Souhrn o nemoci: Pallister—Hall syndrom (PHS)je vzacné, autozomalné dominantni, vrozené
onemocnéni, které je charakteristické vyskytem polydaktylie, hypotalamického hamartomu,
hypopituitarismu, rozdvojené epiglottis a atrezie anu. PHS je zpusobeny mutaci genu GLI3
(7p13). Rysy obli¢eje jsou typicky normalni, ale néktefi pacienti maji rozstép patra, kratky nos,
gingivalni cysty, rozstép hrtanu, dvojitou epiglottis nebo retruzi stfedni ¢asti obliCeje. VétSina
pacientt s PHS podstupuje chirurgicky zakrok pfedevsim kvuli polydaktylii nebo syndaktylii,
avSak néktefi pacienti potfebuji chirurgické feSeni atrezie anu nebo malformace
mocopohlavniho systému. Pacienti s hypopituitarismem vyzaduji hrazeni kortikosteroidl a
dalSich hormonu. Anomalie usi a ledvin, hluchota, epilepsie a mentalni retardace nejsou
obvyklé, ale u pacientd s PHS se mohou vyskytovat.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedine¢ny

MozZna Spatna diagnéza

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Mezi typické vykony u pacientd s PHS patfi chirurgické feSeni polydaktylie, atrezie anu a
vyvojovych vad mocopohlavniho systému. Vzacné indikované je chirurgické FeSeni
hypothalamického hamartomu, u atypickych pacientli to muze byt nezbytné.

Typ anestezie

U pacientl s rozstépem hrtanu je kvdli zvySenému riziku aspirace doporucovana celkova
anestezie s orotrachealni intubaci. Kvdli pfitomnosti anomalii hltanu muaze byt Intubace
obtizna. PFfimou laryngoskopii mizeme u pacientd s rozdvojenou epiglottis zpusobit krvaceni,
proto je preferovanafibroopticka intubace. U pacientu, ktefi jdou obtizné ventilovat obli€ejovou
maskou, muze byt nezbytna bronchoskopie pfi védomi.

Neuroaxialni nebo regionalni anestezie muze byt obtizna kvuli pfitomnosti hypotalamického

hamartomu a mentalnimu postiZeni, ale ve vybranych pfipadech nam tyto techniky mohou
pomoci vyhnout se zajistovani DC.

Nezbytna doplifikova predoperaéni vysSetieni (vedle standardni péce)

Dvaojita epiglottis nebo rozstép hrtanu predisponuji pacienty k aspiraci zalude¢niho obsahu. U
pacientl s rozstépem hrtanu musi byt pfedoperacné provedeny RTG snimek hrudniku a
zhodnocena oxygenace (Sp0O2), pacienti mohou mit jiz existujici poSkozeni plic na podkladé
opakovanych aspiracnich pneumonii.

Casto se u PHS vyskytuji vrozené vyvojové vady srdce. K zachyceni srdeénich vad je
doporu¢ované EKG a echokardiografické vySetieni.

DalSi popisované organové malformace jako hypopituitarismus a anomalie ledvin mohou
vyzadovat dalSi vySetfeni k vylou€eni potencialnich problému (nastaveni stresovych davek
hormon(, managementu tekutin nebo stanoveni renalni clearance). Adrenalni insuficience by
méla byt vylou¢ena kvdli riziku adrenalni krize. Neurologické vySetfeni by mélo zahrnovat i
vylou€eni intrakranialni hypertenze. Pfitomnost anomalii ledvin by mélo vyloucit ultrazvukové
vySetfeni ledvin.

U pacientt s PHS je popisovano velké mnozstvi dalSich anomalii, které se ale nevyskytuiji

bézné. Pokud je pacient pred elektivhim vykonem vysSetfen klinickym genetikem pro dal$i
anomalie, anesteziolog muze pacienta nasledné nalezité pripravit.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Pacienti s PHS mohou mit atypicky vzhled obliceje (malformace tvrdého patra, rozstép hrtanu,
gingivalni cysty, rozdvojena epiglottis). Orotrachealni intubace muze byt obtizna. Pfitomnost
rozstépu hrtanu zvysuje riziko aspirace. Béhem pfimé intubace se muze objevit krvaceni.
Doporu€ovana je premedikace inhibitory protonové pumpy nebo H2 antihistaminiky a antacidy.
Na operacnim sale by mélo byt pfipravené odpovidajici vybaveni k obtiznému zajisténi DC.
Chirurgické zajisténi DC mulze byt potfeba urgentné, proto by mél byt okamzité k dispozici
Iékar, ktery je tento vykon schopny zviadnout.
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Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Neni hlaseno. MlUzeme pouzit obecné zasady perioperaéniho managementu podavani
krevnich derivatu.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlaseno.

Zvlastni opatreni pri polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Neni hlaseno.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Z divodu hypopituitarismu néktefi pacienti potfebuji hrazeni kortikosteroidd a dalSich
hormond. Stresové davky kortikosteroidt by mély byt podavany perioperacné.

Néktefi pacienti vyzaduji podavani antikonvulziv k minimalizaci rizika kfeci. Dlouhodobé

uzivani antikonvulziv mize na podkladé up-regulace cytochromu P450 zpusobit zrychleny
metabolismus nervosvalovych relaxancii a opioid.

Anesteziologicky postup

U pacientd s rozstépem hrtanu by méla byt vénovana zvySena pozornost zabranéni aspirace
b&hem uvodu do anestezie.

Zvazte pouziti fibrooptické intubace kvuli zvySenému riziku krvaceni pfi pfimé laryngoskopii a
obtizné ventilaci obliCejovou maskou.

Svalova relaxancia a opiaty mohou byt metabolizovany rychleji kvlli uzivani antikonvulziv.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Doporu€ovana je monitorace hloubky neuromuskularni blokady.

Invazivni méfeni tlaku je doporu¢ené u pacientl s vrozenou srde€ni vadou v zavislosti na jeji
zavaznosti. U pacientu s intrakranialni hypertenzi by mél byt monitorovany intrakranialni tlak.
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Mozné komplikace

PfedevSim u pacientd s rozstépem hrtanu se muze v pooperacnim obdobi objevit aspiracni
pneumonie.

Je doporuceno pokracovat v antikonvulzivni IéEbé v perioperacnim obdobi. Objevit se mohou
pooperacni zachvaty kieci.

Objevit se mize také adrenalni insuficience. Na sekundarni adrenalni insuficienci bychom méli
myslet tehdy, pokud se béhem anestezie objevi nevysvétlitelna hypotenze.

Pooperacni péce

Kvli riziku respiranich komplikaci bychom méli v poopera¢nim obdobi pacienta monitorovat
pomoci oxymetrie a kapnografie.

Krevni tlak muze byt velmi proménlivy kvuli adrenalni insuficienci, mél by byt proto peclivé
monitorovany.

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

rozliSeni, jestli se jedna o vedlejsi ucinek celkové anestezie nebo o0 manifestaci nemoci:
V pfipadé neobjasnéné hypotenze perioperatné by mély byt podany stresové davky

kortikosteroidu. Sekundarni adrenalni insuficience je potvrzena v pfipadé, Ze jsou
kortikosteroidy efektivni.

Ambulantni anestezie

Neni hlaseno. Ambulantni anestezie neni doporu¢ovana u pacientt se stfednimi az zavaznymi
projevy PHS, ktefi mohou vyZadovat rozsahlou pooperacni intenzivni péci (viz vyse).

Pacienti s mirnym i projevy PHS mohou byt pro ambulantni anestezii vhodni.

Porodnicka anestezie

Pacientky s epilepsii jsou ve vétSim riziku mortality b&€hem téhotenstvi. Antiepilepticka terapie
toto riziko snizuje, nicméné antiepileptika zvysuiji riziko smrti plodu.

www.orphananesthesia.eu 4



http://www.orphananesthesia.eu/

Reference:

Literatura:

1. Hall JG, Pallister PD, Clarren SK, Beckwith JB, Wiglesworth FW, Fraser FC, Cho S, Benke PJ,
Reed SD. Congenital hypothalamic hamartoblastoma, hypopituitarism, imperforate anus and postaxial
polydactyly—a new syndrome? Part I: clinical, causal, and pathogenetic considerations. Am J Med
Genet 1980;7:47-74

2. Oe Y, Godai K, Masuda M, Kanmura Y. Difficult airway associated with bifid glottis and coexistent
subglottic stenosis in a patient with Pallister—Hall Syndrome: A case report. JA Clin Rep.2018;4:20

3. Biesecker LG, Graham JM, Jr. Pallister—Hall syndrome. J Med Genet 1996;33:585-589

4. Kraus M, Diu M. Bifid epiglottis in a patient with Pallister—Hall syndrome. Can J Anaesth 2016;
63:1197-1198

5. Ondrey F, Griffith A, Van Waes C, Rudy S, Peters K, McCullagh L, Biesecker LG. Asymptomatic
laryngeal malformations are common in patients with Pallister—Hall syndrome. Am J Med Genet
2000;94:64—-67

6. Riutort KT, Feinglass NG, Brull SJ. Anesthetic implications of Pallister—Hall Syndrome in patients
with a bifid epiglottis. Rom J Anaesth Intensive Care 2009;16:71-74

7. Stevens CA, Ledbetter JC. Significance of bifid epiglottis. Am J Med Genet A 2005;134:447—-449

8. Tsurumi H, Ito M, Ishikura K, Hataya H, Ikeda M, Honda M, Nishimura G. Bifid epiglottis: syndromic
constituent rather than isolated anomaly. Pediatr Int 2010;52:723-728.

Internetové odkazy:

Genetic and Rare Diseases Information Center :
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/7305/pallister—hall-syndrome
Genetics Home Reference:
https://ghr.nlm.nih.gov/condition/pallister—hall-syndrome

National Organization for Rare Disorders:
https://rarediseases.org/rare—diseases/pallister—hall-syndrome/

www.orphananesthesia.eu 5



http://www.orphananesthesia.eu/

Datum posledni upravy: brezen 2018 (pfeloZzeno ¢erven 2020)

Toto doporuceni bylo pripraveno:

Autor

Kohei Godai, Fellow, Department of Anesthesiology & Critical Care Medicine,
Graduate School of Medical & Dental Sciences, Kagoshima University, Saguragaoka,
Kagoshima, Japan,

kxgl79@icloud.com

Prohlaseni: Autofi nemaiji zadny financ¢ni ani jiny konkurencni zajem na zverejnéni. Pfiprava
tohoto doporuceni nebyla honorovana.

Toto doporuéeni bylo recenzovano:

Recenzenti

Recenzent 1

Sorin J Brull, Mayo Clinic, College of Medicine, Jacksonville, FL, USA,
sjbrull@me.com

Recenzent 2

Leslie G Biesecker, Medical Genomics and Metabolic Genetics Branch,

National Human Genome, Research Institute, National Institutes of Health, Bethesda,
Maryland, USA,

lesb@mail.nih.gov

Prohlaseni: Recenzenti neméli zadny finan¢ni ani jiny prospéch z provedeni recenze.

Toto doporuceni bylo pfelozeno do ¢eského jazyka:

Vaclav Vafek, anesteziolog, Klinika détské anesteziologie a resuscitace, Fakultni nemocnice
Brno a Lékarska fakulta Masarykovy univerzity, Brno, Ceska republika
vafek.vaclav@fnbrno.cz

Editofi éeského prekladu:

Martina Kosinova, Martin Vav¥ina, 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,
Plzen, Ceska republika

Zastita pfekladu do éeského jazyka:

https://www.csarim.cz/

https://www.akutne.cz/

www.orphananesthesia.eu 6



http://www.orphananesthesia.eu/
mailto:kxg179@icloud.com
mailto:sjbrull@me.com
mailto:lesb@mail.nih.gov

