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Doporuceni pro vedeni anestezie

u Fokomelie

Nazev nemoci: Fokomelie

ICD 10: Q71.1 (Vrozené chybéni nadlokti a pfedlokti s pfitomnosti ruky), Q72.1 (Vrozené
chybéni stehna a holené s pfitomnosti nohy), Q73.1 (Fokomelie neuréené/ych koncetiny/in)

Synonyma: Robertova SC fokomelie, Robertsova tetrafokomelie, SC fokomelie,
Pseudothalidomidovy syndrom, syndrom tetrafokomelie, DK fokomelie, Furhmanutv syndrom,
syndrom Holt-Oram, Steinfeld(iv syndrom

Souhrn o nemoci: Fokomelie je vzacné vrozené onemocnéni charakterizované zavaznymi
deformitami koncCetin. Kosti hornich koncetin jsou zkracené nebo zcela chybi, prsty mohou byt
srostlé. V extrémnich pfipadech mohou dlouhé kosti hornich i dolnich koncetin chybét a ruka
i noha je v tomto pfipadé pfipojena pfimo k trupu. Tento pfipad nazyvame tetrafokomelii.

Fokomelie mize byt geneticky podminéna nebo zpusobena léky. Geneticka forma je
autozomalné recesivni a je spojena s Cetnymi chromozomalnimi mutacemi. Popsany byly
rovnéz spontanni genové mutace.

Léky indukovana forma fokomelie je pfevazné spojovana s uzivanim thalidomidu nastavajicimi
matkami (nékdy rovnéz nazyvan Thalidomidovy syndrom). Thalidomid byl vyvinut v Némecku
v roce 1956 a byl Siroce uzivan v terapii t€hotenskych nevolnosti. Taktéz byl uzivan jako
sedativum a antitusikum. Do nedavna byl také uzivan v Ié€bé mnohocCetného myelomu,
erythema nodosum leprosum a také byl zkouman pro IéEbu dalSich onemocnéni vcetné
zanétlivych a autoimunitnich, a nékterych forem rakoviny. Poté, co byl odhalen jako plvodce
zavaznych vrozenych deformit koncetin, byl mezi lety 1961 a 1962 stazen ze svétového trhu.

Medicina se stale vyviji
MoZna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineCny

Mozna Spatna diagnéza

&n Vice informaci o nemoci, referenénim centriim a organizaéni informace naleznete na
| webu Orphanet: www.orpha.net



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Neexistuji specifické vykony pro fokomelii. Nicméné mohou byt vyzadovany korekéni vykony
anomalii, napfiklad: korekce kraniofacialnich a kon&etinovych deformit i skoliéz u extrémniho
Robertsova syndromu nebo SC fokomelie.

Typ anestezie

V souc€asnosti nejsou Vv literatufe Zadna doporuceni souvisejici s optimalnim managementem
téchto pacientl. Pacienti mohou podstupovat rozmanité spektrum chirurgickych korekénich
vykonu vrozenych malformaci spojenych s fokomelii.

Dale v dospélosti mohou byt bezpe¢né podany jak regionalni, tak celkova anestezie pro
jakékoli i akutné vzniklé chirurgické stavy (napfiklad akutni bfiSni operace). Nicméné
anesteziolog muze byt vystaven nékterym vyzvam:

1. Obtize s méfenim krevniho tlaku: Neinvazivni méfeni krevniho tlaku mize byt nemozné,
pokud kongetiny zcela chybi nebo jsou k trupu pfipojeny na kratkych pfivéscich. Invazivni
méreni krevniho tlaku je nemenSi vyzvou. Vybér arterii je Casto limitovan jen na femoralni a
axilarni arterie, které navic mohou byt nestandartniho prtibéhu a prisvitu, coz mize pusobit
jejich obtiznou punkci. Jedinou alternativou k hodnoceni kardiovaskularniho stavu a
optimalizace tekutinové terapie se stava neinvazivni monitorace srde¢niho vydeje (cardiac
output) [3].

2. Obtize se zajisténim zilniho vstupu: to prfedstavuje velkou vyzvu a €asto zustane jako jedina

moznost centralni zilni vstup. Do tohoto problému by mél byt anesteziologicky tym zapojen
velmi ¢asné a pouziti ultrazvuku mize byt velmi napomocné.

Nezbytna dopliikova predoperacni vysetreni (vedle standardni péce)

Mohou byt vyZzadovana specializovana vySetfeni v zavislosti na pfidruzenych onemocnénich
nebo typu malformaci. Napfiklad detailni kardiologické zhodnoceni v pfipadé srdeé¢ni vady,
vySetfeni plicnich funkci u skoliotickych pacientl a zvlastni pozornost zasluhuji abnormality
dychacich cest.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Pro pfipad evidentni abnormality dychacich cest nebo o€ekavanych obtiznych dychacich
cestach, musi byt stanoven plan, zajistény specializované pom(cky a trénovany personal. Je
tfeba myslet na to, ze nékteré formy fokomelie jsou asociovany s mikrognacii.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Potfeba krevni transfuze zavisi na typu chirurgického vykonu. Je tfeba pocitat s obtizemi se
zajisténim zilniho vstupu. Fokomelie mlze byt asociovana s trombocytopenii.
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Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Pozadavky na antikoagulaci zaviseji ha typu vykonu a délce pooperacni imobilizace. Pacienti
mohou trpét koagulaénimi poruchami, které musi byt individualné feSeny.

Zvlastni opatieni pri polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Pacienti s fokomelii maji pohybova omezeni a potfebuji asistenci pfi transportu na operacni
sal. Mohou vyzadovat specialni polohovani.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Nejsou zmirfiovany.

Anesteziologicky postup

Je vhodna jak celkova, tak regionalni anestezie. Je tfeba pocitat s obtizemi s monitoraci
krevniho tlaku a zaji§ténim zilniho vstupu, jak bylo zminéno vySe.

Zvlastni ¢i doplnujici monitorace

V periopera¢nim obdobi mlze byt k optimalizaci tekutinové |éEby tfeba invazivni i neinvazivni
monitorace kardiovaskularnich funkci.

Mozné komplikace

Komplikace, se kterymi se mizeme setkat, zaviseji na stupni organového postizeni ostatnimi
patologickymi procesy spojenymi s fokomelii.

Pooperacni péce

Pacienti s fokomelii mohou byt pooperaéné velmi zavisli na oSetfovatelském personalu v
zavislosti na vykonu, ktery podstoupili, a na pfidruzenych onemocnénich.

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

Fokomelie jako takova se neprojevuje systémovym onemocnénim, proto v této kategorii neni
specialni zminka.

Ambulantni anestezie

Jelikoz je fokomelie ¢asto spojena s jinymi vrozenymi anomaliemi, tak se ¢astéji uchylujeme k
celkové anestezii. Nicméné zde nejsou zadné kontraindikace k provedeni v ambulantnim
rezimu, pokud ji Ize provést bezpecné.

Porodnicka anestezie

Existuje jen malo zminek o porodnické anestezii zen s fokomelii, ale UspéSné regionalni
anestezie byly provedeny bez incidentu. Zvlastni opatrnosti musime dbat u pacientek s
vrozenou deformitou patefe, kdy neuroaxialni blokada muze byt vyzvou.
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