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DoporucCeni pro vedeni anestezie u

Phelan—McDermidova syndromu

Nazev nemoci: Phelan—McDermiddv syndrom

ICD 10: Q93.5

Synonyma: Syndrom delece 22q13.3, deleéni syndrom chromosomu 22q13.3, delecni
syndrom 22q13. Monosomie 22g13.3

Souhrn o nemoci:

Phelan—McDermidtv syndrom (PMS), deleéni syndrom 22q13, je geneticky stav zplsobeny
deleci terminalni ¢asti chromozomu 22 nebo mutaci genu SHANK3. Genetické zmény, které
jsou zpusobeny PMS, maji individualni odliSnosti a mohou nastat jako de novo mutace nebo
mohou byt dédi¢né (autosomalné dominantni). Celkové opozdéni vyvoje, mentalni postizeni
rdzné tize, autismus nebo autistické chovani, hypotonie, epilepsie, Uplné chybéjici nebo
velmi opozdény vyvoj feli, gastroezofagealni reflux, syndaktylie, genitourinarni abnormality,
strukturalni abnormality mozku, jako je mikrocefalie, a typické rysy obli€eje s moznym
vznikem trachealni stendzy. Chromozomalni microarray je nejasté&jSi metodou diagnostiky
Phelan—McDermidova syndromu. Fluorescenéni in situ hybridizace (FISH) muze detekovat
vétsi delece. Pokud existuje podezieni na diagnézu syndromu Phelan—McDermid, ale
pomoci metody microarray neni detekovana zadna delece 22913, miize cilené sekvenovani
DNA detekovat mutace genu SHANKS3.

Medicina se stale vyviji
MoZna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineény

Mozna Spatna diagnéza

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Lze se setkat s pacienty v riznych vékovych skupinach a rznymi typy operaci/vykonl a
vySetfeni: napf. magnetickd rezonance, CT, otorinolaryngologie nebo plasticka chirurgie,
urologie a stomatochirurgie.

Typ anestezie

Kazdy pacient by mél byt hodnocen individualné. Postup pfi anestezii u pacientl s Phelan—
McDermidovym syndromem muze byt komplikovan problémy s dychacimi cestami, jako je
obtizna laryngoskopie sekundarné z davodd dysmorfii (mikrocefalie, hypoplazie stfedu
obli¢eje, hypertelorismus) a vysoce klenuté patro. Byla popsana také trachealni sten6za. Mize
se vyskytnout gastroezofagealni reflux a polykaci problémy. Je dilezité peclivé vyhodnotit
moznost obtizného zajisténi dychacich cest, pokud na néj mame podezieni, je doporucen
uvod do anestezie se zachovanim spontanni ventilace a s pouzitim trachealni intubace.

U pacientld s Phelan—McDermidovym syndromem se obvykle vyskytuje celkové vyvojové
zpozdénim, hypotonie a je mozna pfitomnost zachvati. Obvykle maji autistické rysy chovani
s absenci fe€i nebo je vyvoj FeCi velmi opozdén.

U pacientd s PMS byla také popsana snizena citlivost na bolest. ZvySena citlivost na
anestetika byla dokumentovana ve studiich na zvifatech genetického modelu Phelan—
McDermidova syndromu. Vybér a davkovani lék(l k vedeni anestezie by tak mély byt
odpovidajicim zplsobem upraveny.

U pacientl s Phelan—McDermidovym syndromem muze byt predispozice ke zvySeni télesné

teploty sekundarné z dlvodu snizeni tvorby potu. Zvlastni pozornost je tfeba vénovat
udrzovani dostate¢né hydratace a normotermie.

Nezbytna doplfikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Pfedoperacni vySetfeni by mélo byt provedeno dikladné, aby se zvazily pfipadné potize. Mél
by byt posouzen zakladni neurologicky/mentalni stav a deformity obliceje. VySetfeni dychacich
cest a pfitomnost gastroezofagealniho refluxu by mélo byt provedeno pred operaci. Pacienti s
Phelan—McDermidovym syndromem mohou mit srdeCni a respiracni potize a také
imunologické problémy. Mélo by byt zvazeno vysetfeni mozku zobrazovacimi metodami k
posouzeni mozné pfitomnosti arachnoidalnich cyst a dale vénovat pozornost pfiznakiim
zvyseného intrakranialniho tlaku. Lymfedém se muze objevit v dospivani nebo v dospélosti.
Mélo by probéhnout zhodnoceni ledvinnych funkci. Pfedoperacni vySetfeni by mélo zahrnovat
také zhodnoceni moznych anomalii ledvin.

Typ, Cetnost a tize zachvatl by méla byt zdokumentovana a |éEba by méla byt optimalizovana
jiz pfed operaci. Toleranci k bolesti je tfeba posoudit pfi pohovoru s rodinou nebo kontrolou
pfedchozich lékafskych zaznam(. Sklon k pfehfati z diivodu snizeného poceni by mélo byt
také verifikovano rozhovorem s rodinou.

www.orphananesthesia.eu
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Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Peclivé zhodnoceni pfipadné obtizné intubace v dusledku obli¢ejovych dysmorfii. Pfitomnost
obli¢ejovych, mandibularnich deformit a mozné trachealni stendzy muze vést k potizim pfi
ventilaci maskou a pfi udrzeni prichodnosti dychacich cest.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

Neni hlaseno.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlaseno.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Opozdéni vyvoje, autistické rysy chovani mohou vyzadovat pomoc pfi mobilizaci a transportu.
Prevence rizika poranéni pfi zachvatech a peclivé polohovani je indikovano.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neni znama zadna interakce mezi anestetiky a dlouhodobou medikaci pacienta. Snizené
poceni a prehfati miaze také ovlivnit srde¢ni vydej a stav hydratace. Soucasné uzivani
antiepileptik muze zmeénit odbouravani nékterych anestetik. Ve studiich na zvifatech
genetického modelu Phelan—McDermidova syndromu byla dokumentovana snizena citlivost
na bolest/zvySena citlivost na anestetika. DoporuCuje se pecliva titrace Iéka proti bolesti
vzhledem ke sniZzené citlivosti na bolest.

Anesteziologicky postup

Posouzeni a pfiprava na moznost obtizného zajisténi dychacich cest. Moznost vzniku
zachvatu.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Je tfeba uvaZzlivé titrovat zejména Iéky tlumici bolest, s ohledem na vysoky prah tolerance
bolesti.

www.orphananesthesia.eu
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Mozné komplikace

Zvlastni pozornost je tfeba vénovat nasledujicim bod(m: Potencialni obtizné zajisténi
dychacich cest/poranéni v disledku agitace/hypertermie pfi pfehfati. CNS (zachvaty), mocové
problémy. Nadhodnoceni nebo podhodnoceni bolesti vzhledem ke sniZené citlivosti na bolest
a tak vznik neadekvatni reakce na zakladé preexistujicich problému( s chovanim a opozdénym
vyvojem kognice nebo feci.

Pooperaéni péce

Dusledné dbat na udrzeni prlichodnosti dychacich cest a na hemodynamickou stabilitu.
Zvladani zachvatl, zvraceni a bolesti, jak je popsano vyse.
Peclivé polohovani z davodu hypotonie nebo agitace.

Prevence tepelnych ztrat a stavu dehydratace sekundarné vzniklych v disledku snizeného
poceni.

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

Diferencialni diagnostika zahrnuje syndromy spojené s hypotonii, vyvojovym zpozdénim,
zpozdénim vyvoje feCi a/nebo autistickym chovanim (Prader—Willi, Angelman, Williams,
Smith—Magenis, Fragilni X, Sotos, FG, poruchy autistického spektra a mozkové poruchy,
obrna).

Ambulantni anestezie

Kazdy pacient musi byt peclivé vySetfen z hlediska komorbidit a dychacich cest. Anestezie a
chirurgicky zakrok musi byt provedeny ve zdravotnickém zafizeni, které je schopno se postarat
0 mozné komplikace.

Porodnicka anestezie

Dosud nebyly provedeny Zadné studie plodnosti, které by vyluCovaly moznost reprodukce.
Zeny s Phelan—-McDermidovym syndromem prochéazeji pubertou a zadinaji menstruovat v
normalnim véku. Anestezie a chirurgicky zakrok musi byt provedeny ve zdravotnickém
zarizeni se schopnosti postarat se o mozné problémy a komplikace.

www.orphananesthesia.eu
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