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Doporuceni pro vedeni anestezie u

Pena-Shokeir syndrom

Nazev nemoci: Pena-Shokeir syndrom

ICD 10: 87.8

Synonyma: Pena-Shokeir syndrom, Typ | (OMIM 208150), sekvence deformace fetalni
akineze, kongenitalni artrogrypdza multiplex s plicni hypoplazii.

Pena-Shokeir syndrom (PSS) (OMIM 208150) je vzacna, ¢asné letalni porucha s
odhadovanou incidenci 1:12000 (1-3). Bylo popsano pfiblizné sto pfipadl (3). Poprvé popsali
tuto poruchu Pena a Shokeir v roce 1974. Piestoze prvni popisy této poruchy vyustily v
eponym, v posledni dobé v8e nasvédCuje tomu, Ze Pena-Shokeir neni jednotna konkrétni
diagndéza nebo syndrom, ale spiSe popis klinicky a geneticky heterogennich fenotypt
riznorodé etiologie vedoucich ke snizenému pohybu plodu v déloze v disledku své vlastni
patologie bez ohledu na pficinu. Proto byl dodate¢né zafazen mezi fenotypy spojované s tzv.
Jfetal akinesis/hypokinesis deformation sequence” (FADS) (4). V nékterych rodinach se
pfedpoklada autozomalné recesivni dédi¢nost, byla identifikovana homozygozita pro
posunovou mutaci v RAPSN genu a homozygotni zkracena mutace v DOK7 genu (5).
Patogeneticky bylo identifikovano nékolik déti s PSS narozenych matkam s myastenii gravis
(6); nebo spojenych s jinou autozomalné dominantni chorobou.

Medicina se stale vyviji
MoZna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagnoza

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



http://www.orpha.net/

Souhrn o nemoci

Prenatalni diagnostika PSS je mozna od 14. tydne gestace (8,9). Abnormalni vyvoj
nervového systému vede k fetalni akinezi/hypokinezi (snizeni fetalnich pohyb) se
sekundarni artrogrypézou (kloubni kontraktury) a dysplazii skeletu. Prenatalni
ultrasonografie mize odhalit polyhydramnion, kratky pupecnik a hypoplazii plic. Kromé
neurogenni artrogrypozy je PSS charakteristicky intrauterinni rlistovou retardaci, rGznymi
kranio-facialnimi abnormalitami (mikrocefalie, mikrognacie, rozstépy patra, hypertelorismus,
hypoplazie plic (3). Deformity skeletu jako skoli6za, kyfoskolidéza, pectus carinatum, vrozené
dislokace kycle, tzv. ,rocker-bottom feet* a syndaktilie mohou také doprovazet PSS. VySe
zminéné projevy se mohou liSit v mife zavaznosti, obvykle jsou ale zavazné. Hypoplazie plic
je u PSS obligatorni a nevyskytuje se u jinych subtypu fetalni akineze jako napfiklad u
mnohocetné kongenitalni artrogryposy (AMC). Byly popsany postizeni kardiovaskularniho,
urogenitalniho (kryptorchismus), endokrinniho a gastrointestinalniho systému (3, 10). Ve
vétsiné pfipad(l je snizena inteligence.

PFiblizné 30 % postizenych déti se rodi jako mrtvé. V opacném pfipadé zmiraji v
neonatalnim obdobi nebo kratce poté, a to z divodu opozdéného vyvoje, respiracnich a
neurologickych problému. Kone¢na progndza déti s PSS zavisi pfedevSim na zavaznosti
plicni hypoplazie.

Jsou popisovany dvé varianty tohoto syndromu, bézné uvadény jako Typ | a Il. Pena-Shokeir
syndrom Typ Il (cerebro-okulo-facio-skeletalni syndrom) se lisi od typu | pfitomnosti
mikrocefalie, patologii oCi (mikroftalmie, blefarofiméza anebo katarakta) a nepfitomnosti
plicni hypoplazie (2, 11).

Diferencialni diagnostika:

— Cerebro-okulo-facio-skeletalni syndrom 1; COFS1 (OMIM 214150) COFS syndrom,
Pena-Shokeir syndrom, Typ Il: je autozomalné recesivni progresivni
neurodegenerativni porucha charakterizovana mikrocefalii, vrozenymi kataraktami,
téZkou mentalni retardaci, malformacemi obli¢eje a artrogryp6zou

vvvvv

— Tzv. Lethal congenital contracture syndrome; LCCS (OMIM 253310) je nejtézsi forma
artrogrypozy, letalni v novorozeneckém obdobi.

Typické vykony

Pacienti s PSS musi podstoupit mnoho chirurgickych vykonl pro zvySeni Sance k preziti
(12). U kojencu s kranio-facialnimi abnormalitami anebo s hypoplazii plic je z divodi
zajisténi dychacich cest k dlouhodobé umélé plicni ventilaci provadéna tracheostomie
(12,13,14). Dale byvaji nutné operace hlasivek (cordotomie) (15), rozStépové operace patra
(12, 16), artrolyza (14) nebo korekcni operace deformit skeletu.

Typ anestezie

Neexistuji specifickd doporuéeni pro celkovou nebo regionalni anestezii. V literatufe bylo
popsano vedeni celkové anestezie v sedmi pfipadech (12-16). Vedeni anestezie u PSS musi
zohledriovat moznost vyskytu komplikaci v podobé obtizné intubace (12,16,17), drazdivych
dychacich cest (12,13), perioperacnich dychacich obtizi (12) a maligni hypertermie (12, 17).
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Ve vétSiné popsanych pfipadu byla pouzita inhalacni anestezie sevofluranem. V jedné
kazuistice byla popsana totalni intravendzni anestezie propofolem a remifentanilem po
indukci sevofluranem a to bez komplikaci (16).

V literatufe je popsan jeden pfipad téhotné s PSS, ktera podstoupila porod cisafskym fezem
ve spinalni anestezii (17). U pacientd s PSS trpici skoliézou nebo kyfoskoliézou, mize byt
provedeni neuroaxialni blokady komplikované. Regionalni nebo lokalni anestezie je bez
vyhrad.

Pro kratké a méné invazivni vykony pfipada v uvahu ventilace obli¢ejovou maskou pfi
zachované spontanni nebo asistované ventilaci.

Nezbytna doplhkova predoperacni vysetreni (vedle standardni péce)

Anamnestické Udaje tykajici se pfedchozich operaci a intubaci nam mohou poskytnout
cenné informace ohledné rizik pfi intubaci, kterym je zadouci pfedejit. Cilené dotazy na
opakujici se aspirace, pneumonie a reflux by mély byt sou¢asti kazdé anamnézy.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Dilezité je jiz samotny predpoklad obtizného zajisté&ni dychacich cest. Casta je mikrognacie.
Rozstépy patra mohou komplikovat laryngoskopii. V Sesti pfipadech popisovanych v
literatufe byla ventilace maskou bezproblémova. Obtizna intubace byla popsana ve dvou
pfipadech. Pfima laryngoskopie s obrazem Cormack-Lehane stupné Il byla popsana u
dalSich dvou pfipadd.

Pro bezpectné zajisténi dychacich cest je kliCové pouziti algoritmi k obtiznému zajisténi
dychacich cest a pfitomnost zkuSeného anesteziologického tymu. Musi byt pfipraveny
pomucky k zajiténi dychacich cest v riznych velikostech (obliCejova maska, ustni a nosni
vzduchovod, laryngealni masky, endotrachealni rourky atd.). Pokud je k dispozici, tak i
fibroopticky bronchoskop (odpovidajici velikosti). V Gvahu pfipada i urgentni tracheostomie.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

VétSina chirurgickych vykonu u pacientl s PSS neni spojena s vétsi krevni ztratou.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neexistuje zadny dikaz podporujici nezbytnost antikoagulace.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Polohovani pacientll mize byt obtizné vzhledem k preexistujicim kontrakturam. Zvlastni
obezfetnost by méla byt pfi polohovani v celkové anestezii.
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Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neexistuje specificka farmakoterapie pacientll s Pena-Shokeir syndromem. Pacienti mohou
uzivat antiepileptika.

Anesteziologicky postup

Sedativa v premedikaci by méla byt pouzivana opatrné u pacientd s respirac¢ni tisni a
problémy s dychacimi cestami. Byl popsan dechovy utlum po podani chloralhydratu (12).
Hypersekrece miize zvySovat riziko respiracnich komplikaci. Pouziti antimuskarinik (atropin
nebo glykopyrolat) je s vyhodou, zejména u ORL vykonu, kde je nezbytna fibroopticka
intubace. Uginek antimuskarinik na slinéni je piné docenén pfi sedaci ketaminem. Inhala&ni
uvod by mél byt z divodu Spatné kvality Zilniho FeCisté a oCekavatelné obtizné intubace
preferovan. Premedikace peroralné podanym midazolamem se jevi jako vhodna pred
inhalaénim uvodem. PfestoZe nebyly dosud popsany situace ,can’t intubate, can’t ventilate®,
upfednostriuji néktefi anesteziologové k zajisténi ventilace obliCejovou maskou inhalaéni
uvod sevofluranem s oxidem dusnym. Pouziti samotného sevofluranu k tvodu nebo po celou
dobu anestezie bylo popsano ve vétsiné pfipadu.

Z davodu mozného vzniku maligni hypertermie by mélo byt od uziti sukcinylcholinu
upudténo. Pfipada v uvahu intubace bez svalovych relaxans nebo jen s malou davkou
rokuronia (0,2-0,3 mg/kg). Pokud je k dispozici sugammadex, anesteziologové mohou pouzit
vyS8Si davky rokuronia k snazsi laryngoskopii.

V pribéhu umélé plicni ventilace by mél byt bran ohled na stav plicniho parenchymu.

Vysokofrekvenéni tryskova ventilace byla popsana u endoskopické laserové operace
hlasivek (15).

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Volba monitorace by méla vychazet z povahy a rozsahu opera¢niho vykonu. Zvlastni ddraz
je kladen na teplotni management a monitorace koncentrace oxidu uhli¢itého na konci
vydechu, a to i u kratkych vykon.

Mozné komplikace

Opakované pokusy o endotrachealni intubaci mohou vést k poranéni dychacich cest a otoku.
Perioperaéni respiracni problémy stejné jako moznost vzniku maligni hypertermie musi byt
na paméti béhem celého vedeni anestezie u PSS.

Pooperaéni péce

Stupen pooperacni péce zavisi na rozsahu a povaze operacniho vykonu, stejné jako na
stavu pacienta pfed samotnym vykonem. PfestoZe neni pooperacni pobyt na jednotce
intenzivni pé€e povinny, muze byt nezbytny.
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Informace o akutnich komplikacich spojenych s nemoci / diferencialni diagnostika

Maligni hypertermie byla zminéna v anamnéze u dvou pacientll s PSS, ale podminky a
spousté¢ nebyly dobfe zdokumentovany (12, 17). Hypermetabolicky stav, ktery mlze byt
odpovédi organismu na stres zplsobeny anestezii nebo operaénim vykonem, spolu se
zvySenou télesnou teplotou, narustem EtCO2 a naslednou metabolickou acidézou muze
imitovat maligni hypertermii (18). Z ddvodl opatrnosti by mél byt kazdy pacient s PSS
povazZovan za rizikovy pro rozvoj maligni hypertermie, zejména pokud existuje podezfeni na
myopatii.

Ambulantni anestezie

Neexistuji zadna doporucéeni pro ambulantni vykony u pacientdl s PSS. Ambulantni anestezie
u pediatrickych pacientt s PSS by méla byt vyjimkou z pravidla, a to po zvazeni vSech rizik a
benefitd z ni plynoucich. Pfikladem maze byt sedace s minimalnimi intervencemi a bez uziti
lékd spoustéjicich maligni hypertermii.

Porodnicka anestezie

VétSina popisli vedeni anestezie u PSS se tyka pediatrické populace. Recentné byl
publikovan pfipad rodicky s PSS, ktera podstoupila porod cisafskym fezem ve spinalni
anestezii. V pfipadé, Ze se zena s PSS dozije dospélosti, pfedpoklada se, ze béhem détstvi
podstoupila mnoho anestezii s dohledatelnymi zaznamy o pribéhu anestezie. Ackoli tito
pacienti trpi mnoha komorbiditami, neni-li regionalni anestezie kontraindikovana, mize jim
byt podana jak epiduralni porodni analgezie i regionalni anestezie k cisafskému fezu. Pokud
se vyskytuji deformity skeletu, ke zvazeni pfipada ultrazvukem navadéna regionalni technika
(epiduralni nebo spinaini).
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