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DoporucCeni pro vedeni anestezie u

PURA syndromu

Nazev nemoci: PURA syndrom

ICD 10: Q93.5
Synonyma: 5q31.3 dele¢ni syndrom, PURA vazana neurovyvojova porucha

Souhrn o nemoci: Jedna se o mutaci genu kodujiciho vazebny protein A bohaty na puriny
(PURA, 5931.2) vedouci k vyvojové poruse zvanou PURA syndrom. Pfedpoklada se, Ze gen
PURA hraje vyznamnou roli pfi kontrole replikace a transkripce DNA, proliferace neurond,
maturace dendritd a transportu mRNA do translacnich mist béhem vyvoje neuronu. Tento
gen je dulezity pro vyvoj mozku, mize se podilet na automatické regulaci dychani
zprostfedkované mozkovym kmenem. PURA poruchy ovliviiuji vyvoj neurond, mohou ovlivnit
proces myelinizace, coz mlze vést k vyvojovym porucham ¢&i kife€im, pfesny mechanismus
vSak neni jasny. Mezi Casné znamky této poruchy patfi hypotonie, hypotermie, poruchy
polykani, kfeCe, centralni Ci obstrukéni spankova apnoe. PozdéjSi pfiznaky predstavuiji
zpozdéni neurologického vyvoje, poruchy feéi, zpozdéni motorického vyvoje, mentalni
poruchy ¢&i kieCové zachvaty. Vyzvy pro anesteziology jsou &etné, anesteziologicky postup
musi respektovat nejen vySe uvedené Kklinické probléemy, ale také anesteziologické
zkuSenosti u jinych fenotypové podobnych neurovyvojovych poruch. Anesteziologicky tym se
dominantné zaméfuje na respiracni, kardiovaskularni a neurologické funkce ditéte, protoze
tito pacienti vykazuji zvy$enou citlivost na sedativa.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineCny

Mozna Spatna diagnéza

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Typické vykony zahrnuji gastrostomii, ortopedické vykony, korekce skolidzy i o€ni vykony.

Typ anestezie

Pro vedeni celkové i regionalni anestezie neexistuji zadna definitivni doporuceni. Nebyla
prokazana asociace PURA syndromu a vyskytu maligni hypertermie, coz usnadnuje volbu
lékd v ramci uvodu i vedeni anestezie.

Nezbytna doplikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

K adekvatni perioperacni péci je nutné posoudit respiracni, kardiovaskularni a neurologické
funkce v ramci pediatrického a neurologického pfedoperacniho vysetfeni. DalSi vySetfeni
jsou indikovana az podle vysledku téchto predoperacnich vysSetfeni. Funkéni vysSetfeni plic
zpravidla neni proveditelné a pravdépodobné nepfinese dalSi pfidatné informace ohledné
predikce respiranich pooperacnich komplikaci. Dale je tfeba zkontrolovat davkovani a
mozné nezadouci ucinky (hematologické, metabolické) antiepileptické terapie.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Podobné neurovyvojové poruchy, jako jsou Rettllv syndrom nebo Angelmantv syndrom,
vykazuji vy$Si riziko obtizného zajisténi dychacich cest oproti béZné populaci. Nicméné
studie obli¢ejovych deformit na vzorku détskych pacientl neidentifikuji jednoznaéné
oblicejové rysy, na jejichz zakladé bychom jasné& usuzovali na zvySené riziko obtizné
endotrachealni intubace ¢i ventilace obliCejovou maskou.

Hypotonie orofaryngealnich svald mulze predisponovat Kk polykacim problémum,
pravdépodobné tak zvySuje riziko aspirace béhem Uvodu do anestezie €i probuzeni pacienta.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

U podobnych neurovyvojovych poruch je znamo, ze pfed vysoce invazivnimi chirurgickymi
zakroky (napf. korekce skoliozy) je tfeba nachystat vétsi mnozstvi krevnich derivatu.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neexistuji zadné dukazy pro podavani konkrétni antikoagulacni terapie. Nicméné profylaxi
trombembolie je tfeba zvazit u pacientll po puberté, ktefi nemohou v ramci pooperaéniho
obdobi dostate¢né rehabilitovat.
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Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Je tfeba respektovat zmény svalového tonu s moznou spasticitou ¢i kontrakturami, které se
mohou vyvinout. Pacienti musi byt dostate¢né vypodloZeni, uziti podloZeni pod tlakové body
shizuje riziko rozvoje dekubitu.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Zadna hlaseni.

Anesteziologicky postup

U elektivnich vykont u déti s PURA syndromem je z dlvodu vysSiho rizika aspirace
operaci a prijmem tekutin zkracuje. U epileptiki podavame antiepileptika i v den vykonu, je
tfeba se vyvarovat vysokym koncentracim sevofluranu a hypoventilaci pacienta.

Uvod a vyvedeni z anestezie je spojeno s vy$8im rizikem apnoe, aspirace &i obstrukce
hornich cest dychacich.

PURA syndrom je asociovan s centralni i obstrukéni spankovou apnoe. Tito pacienti tak maji
vy88i riziko respiranich komplikaci po podani sedace, dochazi u nich k prolongovanému
zotaveni po podani sedativ, je pro né typicka vysSi citlivost vici sedativim. Proto je vhodné
minimalizovat podani 1€k, které ovliviuji respiraéni funkce, zejména opioidy a
benzodiazepiny.

U pacientd s PURA syndromem je vhodné uplatfiovat podobné zasady, jako u pacientd
s tézkou obstrukéni spankovou apnoi, jako je redukce davek opioida (typicky 50 %
standardni davky), kontinualni monitorace pacienta v&etné pulzni oxymetrie, pfipadné
preventivni pouziti nosniho vzduchovodu béhem vyvedeni z anestezie.

Snizeny svalovy tonus, typicky s hypotonii faryngealnich svalt, by mél vzdy smérovat
k uvaham o nutnosti uziti svalovych relaxancii. Pokud vSak musime uzit myorelaxancia, je
vhodné celkovou davku titrovat dle ucinku (s ohledem na sniZzeny svalovy tonus i redukci
svalové hmoty) za monitorace hloubky svalové blokady (rezim train-of-four, TOF). S velkou
pravdépodobnosti budeme u téchto pacientd ocekavat znacnou variabilitu v ucincich,
davkovani i metabolismu relaxancii.

Bé&hem vykonu je nutné branit rozvoji hypotermie.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Z&dna specificka monitorace u pacientt s PURA syndromem.
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Mozné komplikace

Sedativa, opioidy ¢i benzodiazepiny mohou vést k respiraéni insuficienci.
K dosazeni adekvatniho uc¢inku i reverzi bloku je tfeba svalova relaxancia titrovat podle

ucinku (s ohledem na snizeny svalovy tonus i redukci svalové hmoty) za opakované
monitorace hloubky svalové relaxace.

Pooperacni péce

Pooperacné je vhodné kontinualné monitorovat saturaci krve a dechovou aktivitu, zvlasté u
pacientd po stresovém inzultu s anamnézou apnoe. Po celkové anestezii je vhodna
hospitalizace po dobu minimalné 24 hodin, kdy u pacienta sledujeme epizody apnoe,
bradypnoe, desaturace €i aspirace.

V pooperatnim obdobi je vhodné wuziti multimodalni analgezie, dominantné s uzitim
neopioidni analgezie s cilem snizeni celkovych davek opioidu. Bolest by méla byt hodnocena
individualné pomoci zvlastniho bodovaciho systému pro pacienty, ktefi nejsou schopni svoiji
bolest popsat (napf. dle vyrazu v obli€eji, postaveni nohou, dle aktivity, place ¢i stupné
utésitelnosti nebo pomoci stupnice FLACC), idealné vzdy s asistenci rodi€l &i opatrovniku.

Pacienti trpi Casto epilepsii s obtiZzné zvladatelnymi zachvaty, proto je tfeba pooperacné
pokraCovat v antiepileptické terapii. Pfi nemoZnosti pooperacniho peroralniho podavani
antiepileptik musime zvazit intravendzni substituci. Neni pravdépodobné, ze by celkova
anestezie byla spoustéem zachvatd v pooperaénim obdobi, nicméné hypoventilace, bolest
a stres mohou zvysSovat riziko zachvatu.

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

U nékterych pacientt mulze byt pfitomna dysfunkce hypofyzy, v pfipadé chronické
kortikoterapie je nutné zaijistit peroperacni substituci.

Typickou emergentni situaci v ramci PURA syndromu je status epilepticus.

Ambulantni anestezie

Ambulantni anestezie (podle standardnich postupl) neni doporu¢ena. PURA syndrom je
asociovan s centralni i obstrukéni spankovou apnoi. DoporuCujeme proto, aby tito pacienti
byli vzdy hospitalizovani na Iizkovém oddéleni.

Porodnicka anestezie

Zadna hlaseni.
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