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Doporuceni pro vedeni anestezie u

Rettova syndromu

Nazev nemoci: Rettiv syndrom (RS)

ICD 10: F84.2
Synonyma: Détsky autismus (F84.0)

Rettiv syndrom je vzacna vrozena porucha neurologického vyvoje, puvodné popsana
Andreasem Rettem v roce 1966, ktera se vyskytuje pfevazné u divek [1] a vyznaduje se
vyvojovymi a neurologickymi poruchami. Geneticky se jedna o mutaci v genech pro methyl-
cytosin-guanosin (CpG) vazajici protein 2 (MECP2) lokalizovany na X chromozomu. V méné
nez 10 % pfipadld RS byly nalezeny mutace v genech CDKL5 nebo FOXG1, které se ji
podobaji [2]. Postizeni jedinci maji klinické znaky, které se s autismem prekryvaji. Déti s
Rettovym syndromem se zprvu vyvijeji normalné. Nicméné mezi 6.-18. mésici a tfemi lety se
vyvoj zastavi a za¢nou ztracet i pfedtim nabyté dovednosti.

Medicina se stale vyviji
MoZna nové znalosti
KaZzdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagnéza

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



http://www.orpha.net/

Souhrn o nemoci

Symptomy zahrnuji

. ztratu fedi (Caste€nou nebo uplnou)

. ztratu ucelnych pohybu ruky, jako je uchop (Easte€nou nebo Uplnou)

. stereotypni pohyby rukou, jako je Zdimani &i myti rukou

. problémy s rovnovahou (ataxie/apraxie v chuizi)

. dechové problémy (periodické dechy s hyperventilaci a zadrzenim dechu)
. mentalni postizeni

Klinicka kritéria pro diagnostiku Rettova syndromu byla stanovena v roce 1980 a v sou€asnosti
pfepracovana v roce 2010. Mezi tato kritéria patfi normaini pre— nebo perinatalni obdobi a
prvnich 6 mésicu zivota. Dale v nasledujicich mésicich ztrata vyvojovych dovednosti a
progrese mentalni retardace s charakteristickymi pohyby rukou [3,4]. DalSi znaky zahrnuiji
autistické chovani, poruchu v oralni motorice, gastrointestinalni poruchy (véetné nadymani),
vznik skoliézy, autonomni dysfunkce a poruchy somatického vyvoje [5]. Projevuji se rGzné
pohybové poruchy véetné dystonie, choreoatetézy a myoklony. [6,7]

Rettiv syndrom neni léCitelny. Je mozZna terapie nékterych symptomu, a to farmakologicka,

chirurgicka, psychologicka, pracovni a logopedicka terapie. VétSina lidi s Rettovym
syndromem se doziva stfedniho véku i déle. VétSinou potrebuji péci cely svuj Zivot.

Typické vykony

Vznik skolidzy je pro RS typicky a frekvence vzniku stoupa kolem puberty [8], vétSinou vSak
nevyzaduji chirurgickou korekci. Ta je nutna u pacientd s Cobbovym uUhlem kfivky skoliézy
vice nez 40-50°, nebo pokud zakfiveni pusobi bolesti nebo neurologicky deficit. Vykony
provadi multidisciplinarni tym v€etné specializovaného anesteziologa a tymu pro 1é¢bu bolesti
se zaméfenim na v€asnou mobilizaci [9]. S provedenim fize obratld obvykle chirurgové
vyékavaji minimalné do véku deseti let. Casto k odloZeni operace doporuduji korzet,
fyzioterapii a fyzickou aktivitu, aby se dosahlo maximalniho vzristu. Cilem chirurgického
zakroku je dosahnout narovnani patefe tak, aby vsedé i vestoje byla ramena a kyCle
vyrovnangjsi.

Kromé ortopedickych zakrokd, mohou byt indikovany vykony jako tonzilektomie ¢ adenotomie

v lécbé syndromu spankové apnoe (OSA), zavedeni gastrostomie pfi polykacich obtizich,
korekce subluxaci kycli, tendotomie pfi zavaznych kontrakturach, dale oSetfeni chrupu.

Typ anestezie

Provedeni celkové anestezie mohou komplikovat postizeni svalového tonu a deformity
hrudniku [10]. Pacienti s Rettovym syndromem jsou nachylni je vzniku komplikaci spojenych
se sedaci. Zejména prolongovana apnoe a nepruchodnost dychacich cest. Sedaci téchto
pacientt by mél provadét personal $koleny v rozpoznani rizik spojenych se sedaci a schopny
komplikace vyfeSit [11]. U pacientll se zavaznym rizikem aspirace je vhodné provedeni
rychlého uvodu do anestezie s intubaci (RSI).
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Provedeni spinalni nebo epiduralni anestezie je obtizné, nebot pacienti nespolupracuiji a trpi
mimovolnimi pohyby koncetin.

Nezbytna dopliikova predoperacéni vysetreni (vedle standardni péce)

Pfedoperacni zhodnoceni pacienta s RS je velmi dalezité. Méli bychom zkontrolovat:
* Dechovy vzorec

* Hodnoty krevnich plynd a laktatu (krevni plyny vykazuji ¢asto abnormalni hodnoty, laktat
byva normalni)

* Pfitomnost gastroezofagealniho refluxu a poruchy autonomni inervace

* EEG vysetieni k vylouéeni kie€ové aktivity (mlizou vznikat v pre- i pooperaénim obdobi)

EKG odhali arytmie spojené se syndromem dlouhého QT

* Muskuloskeletalni systém

Vzdy musime konzultovat rodi€e nebo opatrujici osoby stran dalSich relevantnich informaci o
pacientovi.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Hlavnim problémem pro anesteziologa se muze stat potencionalné obtizna intubace na
zakladé omezeného otevirani Ust, mikrognatie a omezeni hybnosti kréni patefe. Moznost
provedeni manualni ventilace by méla byt vzdy ovéfena pfed podanim svalovych relaxancii.
Dostupné by také mélo byt vybaveni pro obtizné zajisténi dychacich cest vCetné nepfimé
laryngoskopie nebo setu k tracheostomii.

U pacientd s omezenim v otevirani Ust je nutné také uvazovat o anterogradni fibroopticky

navadéné ustni nebo nosni intubaci, retrogradni bougii asistované intubaci a intubaci nosem
naslepo.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Neni hlaseno.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlaseno.
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Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Neni hlaseno.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neni hlaseno.

Anesteziologicky postup

* Inhalaéni a intravendzni anestetika jsou vSeobecné povazovany za léky s antikonvulzivnim
ucinkem. VétsSinu z nich véetné barbituratl, propofolu a volatilnich latek Ize s uspéchem
pouzit.

* Rezidua vSech anestetik ovliviiuji pooperaéné pruchodnost dychacich cest a respiracni
funkce. Pokud je to mozné, méli bychom pouzit kratkodobé pusobici anestetika, jako je tfeba
remifentanil.

* Vyhnout bychom se méli 1ékim potencujicim QT poruchy a jiné arytmie jako thiopental,
sukcinylcholin, antipsychotikiim jako thioridazin, tricyklickym antidepresivim jako imipramin,
antiarytmikdm jako kinidin, amiodaron, sotalol, tak jako erytromycinu a ketokonazolu.

* Tito pacienti jsou zvySené citlivi na sedativni Iéky, je popisovano prodlouzené zotavovani z
celkové anestezie. Proto by Iéky mély byt podavany titracné, tak abychom dosahli optimalni
hloubky anestezie a vyhnuli se pfedavkovani. Preferujeme spontanni ventilaci pfed fizenou,
jakkoli to vyZzaduje mensi mnozstvi anestetik.

* MenSi procento pacientd muze vykazovat cévni malpozice a pouziti ultrazvuku pfi zajisténi
adekvatniho zilniho stupu pfed velkymi vykony muze byt uzite€né [12].

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Péce vénovana pacientim s prodlouzenym QT intervalem zahrnuje také vyvarovani se
faktordm, jez potencialné QT prodluzuji. Mezi né patfi zvySeni sympatického tonu, hypotermie,
elektrolytové abnormality hlavné hypokalémie, hypomagnezémie a hypokalcémie. Tyka se to
i vySe zminénych IéCiv, ktera mohou byt podavana v perioperacnim obdobi.

Mozné komplikace

* Hypermetabolismus pozorovany u pacientl s Rettovym syndromem zvySuje moznost a riziko
vzniku maligni hypertermie v souvislosti s anestezii a anestetiky, jakkoli to dosud nebylo
hlaSeno u zadného pacienta.

 UzZiti sukcinylcholinu je kontroverzni, riziko vzniku hyperkalémie a pfitomnost prodlouzeného
QT by mohlo vést ke vzniku fataini arytmie.
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* Bez ohledu na pouzita anestetika doporucujeme pooperaéni monitoring respiranich funkci.
Zejména kvali moznym respiracnim komorbiditam vidanych u pacientll s Rettovym
syndromem. Ackoli u téchto pacientl Ize oCekavat pooperacni mechanickou ventilaci, je
tfeba brat v ivahu antagonismus neuromuskularni blokady a zvraceni anestézie, pokud to
okolnosti vyZaduiji.

Pooperacni péce

* Bez ohledu na pouzita anestetika doporu€ujeme pooperacni monitoring respiraénich funkci.
Zejména kvali moznym respiracnim komorbiditam vidanych u pacientll s Rettovym
syndromem. Ackoli u téchto pacientl Ize oCekavat pooperacni mechanickou ventilaci, je
tfeba brat v Uvahu antagonismus neuromuskularni blokady a zvraceni anestézie, pokud to
okolnosti vyZaduiji.

* Pfedchozi ojedinélé pfipady anestezie u déti s Rettovym syndromem zaznamenaly
pooperacni respiracni problémy, vCetné atelektaz a respiracnich infekci, které mohou
vyZadovat pooperaéni mechanickou ventilaci nebo reintubaci.

* Neinvazivni respiraéni podplrné techniky, jako je BIPAP, u téchto pacientld usnadnuji
pooperacni trachealni extubaci.

Akutni komplikace spojené s nemoci / Diferencialni diagnostika

zpusobené nemoci, poskytuji nastroj k rozliseni mezi vedlejsim ucinkem anestezie a
projevem nemaoci

Riziko prodluzovani QT intervalu a zmén v T vIné stoupa s vékem. Tyto EKG zmény jsou
povazovany za potencionalni riziko nahlé smrti, s nimz se setkavame asi u tfetiny pacientl s
Rettovym syndromem. Kromé lék{ mohou vést k prodlouzeni QT intervalu i perioperacni
udalosti jako zvySeni sympatikotonu, k némuz dochazi zejména pfi intubaci. Abychom toto
riziko minimalizovali, musime se pfed témito procedurami ujistit o dostatec¢né hloubce
anestezie.

Ambulantni anestezie

Ambulantni anestezie je mozna za dodrzeni béznych doporuceni, pokud vykon samotny
nevyzZaduje zvySené a delSi pooperaéni sledovani. To plati zejména pro vykony v dutiné ustni.

Porodnicka anestezie

Neni hlaseno.
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Datum posledni GUpravy: Srpen 2015 (pfelozeno erven 2020)
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Berte prosim na védomi, Ze tento pokyn nebyl pfezkouman anesteziologem, nybrz dvéma
odborniky na choroby.
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Martina Kosinova, Martin Vaviina, Martina Klincova, Petr Stouraé, Klinika détské
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Zastita prekladu do éeského jazyka:
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