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orphananesthesia

 

Doporučení pro vedení anestezie u 

Pallister–Hall syndromu  

Název nemoci: Pallister–Hall syndrom 

 
ICD 10:  D33.0 
 
Synonyma: Hypotalamický hamartoblastomový syndrom  
 
Souhrn o nemoci: Pallister–Hall syndrom (PHS) je vzácné, autozomálně dominantní, vrozené 
onemocnění, které je charakteristické výskytem polydaktylie, hypotalamického hamartomu, 
hypopituitarismu, rozdvojené epiglottis a atrezie anu. PHS je způsobený mutací genu GLI3 
(7p13). Rysy obličeje jsou typicky normální, ale někteří pacienti mají rozštěp patra, krátký nos, 
gingivální cysty, rozštěp hrtanu, dvojitou epiglottis nebo retruzi střední části obličeje. Většina 
pacientů s PHS podstupuje chirurgický zákrok především kvůli polydaktylii nebo syndaktylii, 
avšak někteří pacienti potřebují chirurgické řešení atrezie anu nebo malformace 
močopohlavního systému. Pacienti s hypopituitarismem vyžadují hrazení kortikosteroidů a 
dalších hormonů. Anomálie uší a ledvin, hluchota, epilepsie a mentální retardace nejsou 
obvyklé, ale u pacientů s PHS se mohou vyskytovat.  

 

 

 

 

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 

  

http://www.orpha.net/
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Typické výkony 

Mezi typické výkony u pacientů s PHS patří chirurgické řešení polydaktylie, atrezie anu a 
vývojových vad močopohlavního systému. Vzácně indikované je chirurgické řešení 
hypothalamického hamartomu, u atypických pacientů to může být nezbytné.   

 

Typ anestezie 

U pacientů s rozštěpem hrtanu je kvůli zvýšenému riziku aspirace doporučována celková 
anestezie s orotracheální intubací. Kvůli přítomnosti anomálií hltanu může být Intubace 
obtížná. Přímou laryngoskopii můžeme u pacientů s rozdvojenou epiglottis způsobit krvácení, 
proto je preferovaná fibrooptická intubace. U pacientů, kteří jdou obtížně ventilovat obličejovou 
maskou, může být nezbytná bronchoskopie při vědomí. 

Neuroaxiální nebo regionální anestezie může být obtížná kvůli přítomnosti hypotalamického 
hamartomu a mentálnímu postižení, ale ve vybraných případech nám tyto techniky mohou 
pomoci vyhnout se zajišťování DC.   

 

Nezbytná doplňková předoperační vyšetření (vedle standardní péče) 

Dvojitá epiglottis nebo rozštěp hrtanu predisponují pacienty k aspiraci žaludečního obsahu. U 
pacientů s rozštěpem hrtanu musí být předoperačně provedený RTG snímek hrudníku a 
zhodnocena oxygenace (SpO2), pacienti mohou mít již existující poškození plic na podkladě 
opakovaných aspiračních pneumonií.  

Často se u PHS vyskytují vrozené vývojové vady srdce. K zachycení srdečních vad je 
doporučované EKG a echokardiografické vyšetření.  

Další popisované orgánové malformace jako hypopituitarismus a anomálie ledvin mohou 
vyžadovat další vyšetření k vyloučení potenciálních problémů (nastavení stresových dávek 
hormonů, managementu tekutin nebo stanovení renální clearance). Adrenální insuficience by 
měla být vyloučená kvůli riziku adrenální krize. Neurologické vyšetření by mělo zahrnovat i 
vyloučení intrakraniální hypertenze. Přítomnost anomálií ledvin by mělo vyloučit ultrazvukové 
vyšetření ledvin.  

U pacientů s PHS je popisováno velké množství dalších anomálií, které se ale nevyskytují 
běžně. Pokud je pacient před elektivním výkonem vyšetřen klinickým genetikem pro další 
anomálie, anesteziolog může pacienta následně náležitě připravit.  

 

Zvláštní příprava na zajištění dýchacích cest 

Pacienti s PHS mohou mít atypický vzhled obličeje (malformace tvrdého patra, rozštěp hrtanu, 
gingivální cysty, rozdvojená epiglottis). Orotracheální intubace může být obtížná. Přítomnost 
rozštěpu hrtanu zvyšuje riziko aspirace. Během přímé intubace se může objevit krvácení. 
Doporučovaná je premedikace inhibitory protonové pumpy nebo H2 antihistaminiky a antacidy. 
Na operačním sále by mělo být připravené odpovídající vybavení k obtížnému zajištění DC. 
Chirurgické zajištění DC může být potřeba urgentně, proto by měl být okamžitě k dispozici 
lékař, který je tento výkon schopný zvládnout. 

http://www.orphananesthesia.eu/
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Zvláštní příprava před podáním krevních derivátů 

Není hlášeno. Můžeme použít obecné zásady perioperačního managementu podávání 
krevních derivátů.  

 

Zvláštní příprava před zahájením antikoagulace 

Není hlášeno. 

 

Zvláštní opatření při polohování, transportu a mobilizaci pacienta 

Není hlášeno. 

 

Interakce chronické medikace a anesteziologických agens 

Z důvodu hypopituitarismu někteří pacienti potřebují hrazení kortikosteroidů a dalších 
hormonů. Stresové dávky kortikosteroidů by měly být podávány perioperačně.  

Někteří pacienti vyžadují podávání antikonvulziv k minimalizaci rizika křečí. Dlouhodobé 
užívání antikonvulziv může na podkladě up–regulace cytochromu P450 způsobit zrychlený 
metabolismus nervosvalových relaxancií a opioidů.  

 

Anesteziologický postup 

 
U pacientů s rozštěpem hrtanu by měla být věnována zvýšená pozornost zabránění aspirace 
během úvodu do anestezie. 
 
Zvažte použití fibrooptické intubace kvůli zvýšenému riziku krvácení při přímé laryngoskopii a 
obtížné ventilaci obličejovou maskou.  
 
Svalová relaxancia a opiáty mohou být metabolizovány rychleji kvůli užívání antikonvulziv.  
 

 

Zvláštní či doplňující monitorace 

Doporučována je monitorace hloubky neuromuskulární blokády. 

Invazivní měření tlaku je doporučené u pacientů s vrozenou srdeční vadou v závislosti na její 
závažnosti. U pacientů s intrakraniální hypertenzí by měl být monitorovaný intrakraniální tlak.  

 

 

 

http://www.orphananesthesia.eu/
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Možné komplikace 

Především u pacientů s rozštěpem hrtanu se může v pooperačním období objevit aspirační 
pneumonie. 

Je doporučeno pokračovat v antikonvulzivní léčbě v perioperačním období. Objevit se mohou 
pooperační záchvaty křečí.    

Objevit se může také adrenální insuficience. Na sekundární adrenální insuficienci bychom měli 
myslet tehdy, pokud se během anestezie objeví nevysvětlitelná hypotenze.  

 

Pooperační péče 

Kvůli riziku respiračních komplikací bychom měli v pooperačním období pacienta monitorovat 
pomocí oxymetrie a kapnografie.  

Krevní tlak může být velmi proměnlivý kvůli adrenální insuficienci, měl by být proto pečlivě 
monitorovaný.  

 

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

rozlišení, jestli se jedná o vedlejší účinek celkové anestezie nebo o manifestaci nemoci: 

V případě neobjasněné hypotenze perioperačně by měly být podány stresové dávky 
kortikosteroidů. Sekundární adrenální insuficience je potvrzená v případě, že jsou 
kortikosteroidy efektivní.  

 

Ambulantní anestezie 

Není hlášeno. Ambulantní anestezie není doporučovaná u pacientů se středními až závažnými 
projevy PHS, kteří mohou vyžadovat rozsáhlou pooperační intenzivní péči (viz výše). 

Pacienti s mírným i projevy PHS mohou být pro ambulantní anestezii vhodní.  

 

Porodnická anestezie 

Pacientky s epilepsií jsou ve větším riziku mortality během těhotenství. Antiepileptická terapie 
toto riziko snižuje, nicméně antiepileptika zvyšují riziko smrti plodu.  

 

http://www.orphananesthesia.eu/
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