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DoporucCeni pro vedeni anestezie u

Prader-Williho syndromu

Nazev nemoci: Prader-Williho syndrom

ICD 10: Q87.1
Synonyma: Prader-Labhardt-Williho syndrom
Souhrn o nemoci:

Prader-Wiliiho syndrom je vzacna genetickd choroba charakterizovana hypotalamicko-
hypofyzarnimi abnormitami s tézkou hypotonii béhem novorozeneckého obdobi a prvnich
dvou let Zivota, hyperfagii s rizikem vzniku morbidni obezity v détstvi i v dospélosti,
poruchami uceni, problémy s chovanim nebo zavaznymi psychiatrickymi problémy. Choroba
postihuje 1/25000 narozenych. TéZka hypotonie pfi narozeni, ktera vede k potizim se sanim
a polykanim a opozd&nému psychomotorickému vyvoji se éasteéné zlepsuje s vékem. Casto
jsou pozorovany charakteristické rysy obli€eje (Uzké &elo, mandlovité o€i, tenky horni ret,
dolu otoCena usta), stejné tak malé ruce a nohy. Po této pocateCni fazi se objevuji
nejvyraznéjSi znamky v€etné hyperfagie a absence sytosti, které ¢asto vedou k té€Zké obezité
jiz ve véku dvou let. Bez dostatecné vnéjsi kontroly se situace muze rychle zhorsit. Obezita
je hlavnim faktorem ovliviiujicim morbiditu a mortalitu téchto pacientd. Dal$i pfidruzené
endokrinni abnormality, jako nedostatek rastového hormonu, pfispivaji ke klinickému obrazu
malého vzristu a neuplného pubertalniho vyvoje. Pravidelné Ize najit sniZzenou hustotu kosti
beze zmén metabolismu vapniku, fosfatd, vitaminu D nebo parathormonu. Stupen kognitivni
dysfunkce se u jednotlivych déti velice liSi. Poji se s poruchami u€eni a naruSenym vyvojem
feci, které dale zhor3uji psychické potize a problémy s chovanim.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineCny

Mozna Spatna diagnéza

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



http://www.orpha.net/

Onemocnéni je klinicky a geneticky heterogenni. Je to zplsobeno abnormitami v kritické
oblasti chromozomu 15 (15q11-913). Experti se shoduji, Ze diagn6za by méla byt zaloZzena
na klinickych kritériich (Holmova kritéria z roku 1993, revidovana v roce 2001) spole¢né

s potvrzenim genetickou analyzou. VétSina pfipadu je sporadicka, opakovany rodinny vyskyt
je vzacny, rodinam by mélo byt poskytnuto genetické poradenstvi.

Management by mé&l byt komplexni a multidisciplinami. Casna diagnéza, ¢&asna
multidisciplinarni pée a Iécba rdstovym hormonem vyrazné zlepsSuji kvalitu Zzivota
postizenych déti. V souCasné dobé neexistuji zadna data o uclinku IéCby rdstovym
hormonem v dospélosti, zejména co se tyka jeho vlivu na problémy s chovanim a schopnost
osamostatnit se.

Komplikace spojené s obezitou a schopnosti osamostatnit se pfedstavuji u dospélych
i nadale zavazny problém.

Typické vykony

Ortopedické vykony (napf. operace patefe pro skoliézu); korekce strabismu; korekce
rozstépu rtu a patra; zubni oSetfeni kvlli zubnimu kazu; orchidopexe (kryptorchismus)

Typ anestezie

Celkova i regionalni anestezie jsou naro¢né: vramci celkové anestezie mulze dojit
k obtiznému zaijisténi dychacich cest, orientacni body pro regionaini anestezii mohou byt
skryty kvili morbidni obezité.

V ramci anestezie je tfeba vzit v Uvahu morbidni obezitu, spankovou apnoi, obtizné zajisténi
intravenozniho vstupu, mozné obtizné =zajiténi dychacich cest, riziko perioperacniho
respiraCniho selhani, primarni postiZzeni myokardu, agresivni a nasilné chovani, krece,
poruchy termoregulace a glukézové tolerance.

Nezbytna doplikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Pfedoperacni vy3etfeni zavisi na pfitomnosti komorbidit souvisejicich s obezitou —
kardiovaskularni problémy, diabetes mellitus, hypertenze, spankova apnoe. (pozn. pacienti
maji také predispozice ke kardiovaskularnim komplikacim, které nejsou zavislé na obezité)

e Stav vyzivy a hydratace
e Body mass index, obvod krku
e Stav chrupu

Dulezité je dukladné zhodnotit dechové funkce pacienta, v€éetné polysomnografie, za ucelem
identifikace pacientu s tézkou obstrukéni spankovou apnoi, stejné tak pro pooperacni pfijeti
na jednotku intenzivni péce k monitorovani dechovych funkci. Zaznam zahrnuje detekci
dychacich pohyb( hrudniku a bficha, méfeni nosnich pratokd vzduchu, TC-PO,, TC-PCO.,
SpO2, EEG, elektrookulografii a EKG.

Déti s timto syndromem &asto trpi restrikCnimi ventilaénimi poruchami diky hypotonii, obezité
a kyfoskoliéze.

U vybranych pacientt je indikovano 12ti-svodové EKG a echokardiografické vySetreni.
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Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

V perioperacnim obdobi musi byt bran zfetel na abnormality hornich i dolnich dychacich
cest. Zajisténi dychacich cest muze byt komplikovano ¢astym vyskytem Spatného stavu
chrupu, mikrognatie, abnormitami patra a omezenou hybnosti krku. Mély by byt nachystany
pomdcky k situaci ,cannot intubate/cannot ventilate“. Tyto pomucky by mély byt nachystany i
v pfipadé, Ze pacient podstupuje regionalni anestezii.

Castym problémem b&hem operace a v pooperaénim obdobi je vyskyt respiraénich obtizi
jako je stridor, desaturace, hyperkapnie a bronchospasmus s nutnosti pouziti vysSich
vrcholovych inspira€nich tlakad.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

Neni hlaseno.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlaseno.

Zvlastni opatreni pri polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Mentalni retardace a sklon k agresivnimu chovani maze mit vliv na perioperacni péci.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Nejsou znamy zadné konkrétni interakce, protoZe neexistuje zadna specificka IéCba.
Interakce zavisi na farmakoterapii pfidruzenych komorbidit.

Anesteziologicky postup

Z duvodu svalové hypotonie maji pacienti s PW syndromem zvySené riziko aspirace
zalude€niho obsahu. Snizena motilita gastrointestinalniho traktu zvysSuje riziko perioperaéni
aspirace, jejiz nasledky mohou byt vaznéjsi diky omezenym plicnim rezervam. Fyziologicky
prah pro zvraceni je u pacientd s PW syndromem abnormalni a tito pacienti maji snizenou
tendenci ke zvraceni. Obezita se poji s vySSim vyskytem hiatové hernie a zvySenym
nitrobfisnim tlakem. Riziko perioperacni aspirace je dale zvySovano vysokym vyskytem
ruminace a snizenym tonem jicnového svérace. Ruminace muze pfispivat ke vzniku zubniho
kazu. Snahou by mélo byt sniZeni sekrece Zaludelni kyseliny, zvySeni motility stfev,
neutralizace zalude€niho obsahu, sniZzeni tendence Kk pasivni regurgitaci polohovanim
pacienta, rychlé zajisténi dychacich cest, snizeni tlaku v Zaludku a Setrna extubace. Témito
zpUsoby muze byt morbidita a mortalita spojena s aspiraci zalude¢niho obsahu snizena.

e Zadny peroralni pfijem po dobu 6 hodin pfed operaci
o Periferni Zilni vstup, pouziti lokalniho anestetického pfipravku pfed zajidténim Zilniho
vstupu
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e Intravendzni podani ranitidinu a metoklopramidu hodinu pfed uvodem do anestezie
¢ Ddukladna premedikace s uzitim sedativa

e Rutinni monitorovani

e Bleskovy uvod do anestezie

Techniky regionalni anestezie hraji vyznamnou roli, jelikoz eliminuji rizika spojena s celkovou
anestezii. Regionaini anestezie mize byt ndpomocna k zajisténi perioperacni anestezie a
pooperacni analgezie s cilem snizeni spotfeby opioidd a anestetik. Vhodné jsou jak
neuroaxialni blokady (epiduralni a spinalni anestezie), tak periferni nervové blokady.
Nicméné orienta¢ni body pro regionalni anestezii mohou byt z divodu obezity skryté. Pro
snhaz8i provedeni blokady a sniZzeni vyskytu komplikaci je doporu¢eno pouZiti ultrazvuku.

Z regionalni anestezie v kombinaci se sedaci mohou profitovat pediatri¢ti pacienti s PW
syndromem, jelikoZ jsou nachylngjSi k aspiraci nez bézna détska populace. Sedace bude
vyzadovana nejen k provedeni bloku, ale také pro zajiSténi spoluprace pacienta béhem
chirurgického vykonu.

PW syndrom miUize vést k prodlouzené a prfehnané reakci na sedativni latky a analgetika.
Kombinace technik regionalni anestezie s NSAID je vhodna s cilem snizit potfebu opioid
v bezprostfednim pooperacnim obdobi.

Pouziti nedepolarizujicich myorelaxancii by mélo byt omezeno kvili moznému déletrvajicimu
nervosvalovému bloku. Né&ktefi autofi vyzivaji k opatrnosti pfi pouziti myorelaxancii u
pacientd s hypotonii. Nicméné v nékolika pfipadech bylo prokazano bezpeéné pouziti
rlznych nedepolarizujicich myorelaxancii v€etné pankuronia, atrakuria, vekuronia a
rokuronia bez znamek prodlouzeného ucinku. Je nezbytné pouzivat nervosvalovy
monitoring, rezidualni nervosvalova blokada by méla byt okamzité antagonizovana
neostigminem s atropinem.

PFi pouzivani sukcinylcholinu u pacientt s hypotonii je doporu¢ena opatrnost, jelikoz existuje
riziko vzniku hyperkalemie, v nékolika pfipadech se vSak ukazalo pouziti sukcinylcholinu jako
bezpelné.

Néktefi autofi doporu€uji pouzivat ketamin pro jeho omezené ucinky na dechové funkce,
stejné tak pro jeho sedativni a analgetické uCinky. Zejména u starSich déti by mél byt
podavan soucasné s propofolem nebo benzodiazepiny, aby se omezil vznik psychickych
fenoménu. Efekt ketaminu na kfeCovy prah je kontroverzni, mél by byt uzivan s opatrnosti.
Propofol, izofluran, sevofluran a N2O mohou byt pouzity pro vedeni anestezie.

Mezi dalSi problémy patfi obtizné zajisténi Zilniho vstupu, poruchy termoregulace, diabetes
mellitus, arytmie a cor pulmonale.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Doporuc€eno je monitorovani nervosvalové blokady.
Méla by byt peclivé kontrolovana hladina glukézy v krvi a télesna teplota.

DalSi monitorovani je vhodné v pfipadé identifikace zvySeného rizika komplikaci z divodu
pfidruzenych komorbidit.
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Mozné komplikace

Jelikoz hypotonie zpusobuje zhorSenou koordinaci hiltanu, chronickou aspiraci a
nedostateény kasel, maji pacienti s PW syndromem v dusledku aspirace sklony k tézkym
respiracnim infekcim.

Prevence perioperacnich komplikaci:

e Elektivni vykony by mély byt provadény az po uplném zotaveni z infekci dychacich
cest.

e ZvySenou pozornost vénovat pacientim s tézkou OSA.

e Brat v ivahu zvysené riziko aspirace a pooperacni apnoe.

Pooperaéni péce

I kdyZ nejsou bé&éhem operace pouzity preparaty s déletrvajicim ucinkem, je doporucena
observace na jednotce intenzivni péce jako prevence respiraénich komplikaci souvisejicich
s OSA.

Vznik komplikaci je ¢asto pomaly, provazeny obstrukci hornich cest dychacich a chrapanim.
Komplikace mohou zahrnovat zvySeny pocCet apnoickych pauz, zvySeny prah pro
hyperkapnii, epizody obstrukci, bronchospasmy a potfebu podani kysliku.

Hojeni ran a mobilizace pacienta mohou byt pomalejsi.

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

Morbidni obezita, OSA, porusené centralni fizeni dychani a nadmérna ospalost béhem dne
se zda byt charakteristicka pro pacienty s PW syndromem a muze souviset s poruchami
cyklu spanek-bdéni a hypotalamickou dysfunkci.

Pacienti s PW syndromem trpi mentalni retardaci se sklonem k agresivnimu chovani,
psychickym porucham a obsedantnimu chovani.

Ve starSim Skolnim véku a v dospivani se mohou objevit neurologické a endokrinni problémy
a metabolicky syndrom.

Byly zaznamenany poruchy pfevodniho systému srde¢niho a primarni postizeni myokardu.
Vyskyt kfecCi je Casty.

Ambulantni anestezie

Ambulantni anestezie se nedoporucuje.

Porodnicka anestezie

Neni hlaseno.
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