orphan Y

Doporuceni pro vedeni anestezie
u Pfeifferova syndromu

Nazev nemoci: Pfeifferiv syndrom

ICD 10: Q87.0

Synonyma: ACS5, akrocefalosyndaktylie typu V, noack syndrom, kranio-facilo-
dermatologicka dysplazie

Souhrn o nemoci:

Pfeifferdv syndrom je vzacna autozomalné dominantné dédi¢na choroba charakterizovana
malformacemi lebky, obli¢eje, rukou a nohou. Crouzountv, Apertlv a PfeifferGv syndrom
jsou nejvice rozpoznatelné syndromické kraniosynostézy. Diagnézu Ize stanovit z typického
fenotypu dopInéného molekularné genetickym vySetfenim.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagnoza

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



http://www.orpha.net/

Souhrn o nemoci

VétsSinu pripadl Ize pfipsat mutacim v genech receptoru fibroblastového rustového faktoru
FGFR-1 nebo FGFR-2. Existuji vSak fenotypy, které nemusi souviset s abnormalitami FGFR.
Na zakladé zavaznosti malformaci se déli na tfi klinické podtypy. Typ 1 ,klasicky“ Pfeifferav
syndrom je nejbéznéjSim podtypem a projevuje se mirnou brachycefalii, hypoplazii stfedni
Casti obliCeje a Sirokymi prsty na rukou a nohou; je spojen s normalni inteligenci a obecné
dobrym vysledkem. Typ 2 miva lebku tvaru jetele, extrémni proptézu, abnormality prstu
rukou a nohou, ankylézy nebo synostézy loktd, malformace dychacich cest, opozdéni vyvoje,
neurologické komplikace a snizenou délku zivota. Typ 3 je podobny typu 2, ale bez lebky
tvaru jetele. MUzZe nastat klinické prekryti mezi té€mito tfemi typy.

Kraniosynostoza (pfedCasné uzavieni jednoho nebo vice lebecnich Svu) nej¢astéji postihuje
koronalni a lambdové Svy. To zabranuje dalSimu rustu lebky, ovliviiuje tvar hlavy a obliceje,
a maze vést ke zvySeni intrakranialniho tlaku. Mozna atrézie zevniho zvukovodu povede k
prevodni ztraté sluchu. Mohou se vyskytovat fuze obratli, Arnold-Chiariho malformace a
zachvaty. Malo vyvinuta maxila vede k velmi mélkym orbitam a proptéze, coz muze vést k
poskozeni xeroftalmii.

Maxilarni hypoplazie také vede k malému nasofaryngu a hypofaryngu, coz mize omezit
prichod vzduchu, zplsobit obstrukéni spankovou apnoi, omezit pasaz potravy jicnem a vést
k Zalude¢nimu refluxu a moznym opakujicim se aspiracim. Bézny je roz&tép patra a atrézie
choan. Ve vzacnych pfipadech ACS5 typu 2 a 3 dochazi k rozsahlému postizeni dychacich
cest jako je stenéza trachey, anomalie trachealnich chrupavek a tracheobronchialni malacie.

Postizeni rukou a nohou se miize pohybovat od Sirokych a radialné deviovanych palcu a
velkych prstll na nohach az po syndaktylii a brachydaktylii.

Spektrum anomalii vnitfnich organu je Siroké a maze zahrnovat vrozené srde¢ni vady, ackoli
je to vzacné.

Prognoza zavisi hlavné na zavaznosti pfidruzenych vad centralniho nervového a dychaciho
systému. Pacienti s PS typu 1 maiji obvykle dobrou prognézu, zatimco PS typu 2 a 3 je
obvykle spojen s brzkym umrtim béhem kojeneckého véku nebo v détstvi. Je potfeba vEasna
a koordinovana multidisciplinarni Iékarska péce a chirurgicky pfistup.

Typické vykony

o Dekompresni kraniektomie

o Dekompresni remodelace lebky

o Operace lebecnich expanzi

o Korekce stiedni Casti obliceje

o Korekce naso-maxillo-zygomatického komplexu

o POZOR: rozsahlé chirurgické trauma, vyZadovana tercialni Uroven zdravotni péce!

¢ Uvolnéni syndaktylie prstu
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e Ortodonticka chirurgie

e Oc¢ni chirurgie, napf. strabismus a chirurgie sitnice

Typ anestezie

Anestezie mUze byt jak celkova, tak mize zahrnovat regionalni techniky. Nejsou znamy
kontraindikace konkrétnich anestetik nebo postupl. Pacienti mohou mit zvySené riziko
regurgitace, proto by méla byt pfijata pfislusna opatfeni. JelikoZ maji pacienti zvySené riziko
OSA (obstrukéni spankova apnoe), jsou techniky regionalni anestezie vyhodnéjsi, aby se
zabranilo opiaty indukované pooperaéni obstrukci a apnoi. Vzhledem k tomu, Ze vétSina
velkych operaci bude vyzadovat opiaty, méli by byt pacienti po operaci umisténi na jednotku
intenzivni péce.

Nicméné regionalni anestezie mlze byt obtizné proveditelna kvuli mnohocetnym abnormitam
koncetin.

Nezbytna doplihkova predoperacéni vysetieni (vedle standardni péce)

Je tfeba zhodnotit jiz existujici ztratu zraku/sluchu.

U pacientd s pfiznaky zvySeného ICP (intrakranialni tlak) muze byt vyzadovano
neurochirurgické vySetfeni, aby nedoslo k poSkozeni mozku a odi.

Méla by byt odebrana dikladna anamnéza a vySetfeni k vylou€eni specifickych organovych
dysfunkci (zejména vrozené srde¢ni vady). Pokud maji pacienti klinické projevy, méla by byt
provedena vhodna vySetfeni jako je spankova studie, EKG a/nebo echokardiografie.

Neni zadné doporuceni pro nebo proti rutinnimu vySetfovani vSech pacientl s Pfeifferovym

syndromem. Mélo by byt provedené pfedoperacni vySetfeni hematokritu, krevni skupiny a
kfizova zkouSka v pfipadé o¢ekavané vyznamné ztraty krve béhem rekonstru¢nich vykonu.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Pacienti mohou byt obtizné ventilovatelni obli¢ejovou maskou diky hypoplazii stfedni Casti
obli¢eje nebo z dlvodu sekundarni nosni obstrukce zplsobené deviaci nosni pfepazky nebo
atrézii choan. Chrapani a pfitomnost obstrukéni spankové apnoe mulze znacit obstrukci
dychacich cest. Obstrukce maze byt odstranéna pomoci Ustniho vzduchovodu.

Také byly popisovany trachealni anomalie jako jsou anomalie trachealnich chrupavek a tkani
laryngu, které mohou vést k respiracnim potizim. Navic tito pacienti mohou mit sniZzenou
pohyblivost krku z dlvodu fuze krénich obratld.

Déti s Pfeifferovym syndromem mohou mit zvySené riziko obtizné laryngoskopie a intubace.
Je vhodna pfiprava na obtizné zajisténi dychacich cest.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

Nejsou k dispozici zadna data.
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Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Nejsou k dispozici zadna data.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Pacienti s Pfeifferovym syndromem mohou mit mnohocetné anomalie konéetin a je tfeba se
vyvarovat tlakovému poskozeni béhem transportu a pfi polohovani béhem vykonu. O¢€i jsou
citlivé k poSkozeni v dusledku nedostateéného uzavieni vicek, a proto by mély byt mazany,
prelepeny a zakryty.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neni hlaseno.

Anesteziologicky postup

Zavedeni periferniho zilniho vstupu muaze byt obtizné kvuli abnormalitam kondcetin.

Vyhnéte se benzodiazepinim a dlouhodobé pusobicim opioidim kvuli zvySenému riziku
OSA. Zvazte pouziti 1éCiv s krat§i dobou ucinku jako je desfluran, propofol a remifentanil,
usnadni to navrat reflexd dychacich cest a spontanni ventilaci na konci vykonu. Latky se
sedativnimi U€inky mohou zhorSovat pooperacni obstrukci hornich dychacich cest. Kdykoliv
je to mozné, doplite celkovou anestezii lokalni anestezii pro snizeni spotfeby opiatl.

V pfipadé zvySeného intrakranialniho tlaku se nedoporucuje pouziti oxidu dusného. Mélo by
se zabranit dalSimu zvySovani ICP.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Stupent monitorace bude zaviset na povaze chirurgického zakroku a moznych srdec¢nich a
respiracnich malformacich. Je vhodné byt ostrazity pfi jakychkoli znamkach obstrukce
dychacich cest.

Mozné komplikace

e Potencialné obtizna ventilace a intubace. Intubace je vétSinou obtiZznéjsi po zakrocich
na stfedni ¢asti obli¢eje. Urgentni tracheostomie pfi obstrukci dychacich cest.

e ZvySené riziko regurgitace a nasledné aspirace.
e Pacienti mohou mit pfevodni ztratu sluchu; komunikace maze byt obtizna.

e Pfipravit se na zachvaty.
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Pooperaéni péce

e Kuvolnéni dychacich cest mohou byt potfeba ustni nebo nosni vzduchovody.
Zvysené riziko potfeby CPAP/BIPAP v bezprostfednim pooperacnim obdobi.

o Je tfeba brat zietel na naslednou péci v prostfedi jednotky intenzivni péce.

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

Zpusobené nemoci poskytujici nastroj k rozliSeni mezi vedlej§im ucinkem anestetika a
projevem nemoci, napr.:

Pacienti mohou vyzadovat urgentni chirurgicky zakrok kv(li zvySenému ICP.

Ambulantni anestezie

Tito pacienti maji zvySené riziko obtizné ventilace a intubace a také zvy3ené riziko
obstrukéni spankové apnoe. TudiZz ambulantni anestezii nelze doporucit. V ramci jednodenni
péCe mohou byt zvazeny pouze malé vykony.

Porodnicka anestezie

Nejsou k dispozici Zadna data.
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