orphan Y

Doporuceni pro vedeni anestezie
u Rubinstein—-Taybiho syndromu

Nazev nemoci: Rubinstein—-Taybiho syndrom

ICD 10: Q87.2

Synonyma: Michail-Matsoukas—Theodorou—Rubinstein—Taybi syndrom, syndrom Sirokého
halluxu, Rubinsteintv syndrom

Souhrn o nemoci:

Syndrom Rubinstein—Taybi (RTS) ma odhadovanou prevalenci 1:100 000-125 000. Ma se
za to, Ze ma autozomalné dominantni vzorce dédi¢nosti, ale vétSina pfipadl je vysledkem
mutaci de novo. Nejbéznéjsi jsou mutace v genu CREBBP na chromozomu 16, ktery pusobi
jako regulator dalSich gent v buné€ném rustu a déleni. Malé procento ma mutace
podobného genu (EP300) a ma sklon k mirnéjSim skeletalnim abnormalitam. Delece
genetického materialu na kratkém rameni chromozomu 16, ktery zahrnuje CREBBP
(16p13.3), je spojena s tézkymi formami. V 50 % pfipadu vSak neni nalezen Zadny geneticky
zaklad.

Hlavnimi pFi¢inami umrti, zejména b&hem prvniho roku, jsou aspiraéni pneumonie a srdecni
choroby. U RTS neexistuji Zadné definitivni diagnostické nalezy. Obvykle jsou v8ak pfitomny:

. Mala postava
. Stfedni az téZké mentalni postiZzeni
. Vyrazné rysy obliCeje (které se s vékem stavaji vyrazné&jSimi, zahrnujici klenuté obodi,

dlouhé Fasy, dolt sméfujici o¢ni koutky, konvexni nosni hibet, vysoce klenuté uzké patro,
abnormalné velky nebo skobovity nos, retrognacie a mikrognacie). Ve vétSiné pfipadu je
pfitomen neobvykly usmév s témé&rF uplnym zavienim o€i. To vede ke zvySeni rizika
problému s chrupem a obstrukéni spankové apnoe (OSA). Existuje také souvislost s atrézii
choan.

. Siroké palce na rukou i nohou (&asto zahnuté v poloze varus/valgus)

RTS je také ¢asto spojovan s nasledujicimi znaky:

. Abnormality o¢i: Vice nez 80 % déti s RTS ma né&jakou formu abnormality o€i, napft.
obstrukce slznych cest (43 % jsou bilateralni), ptéza a strabismus (55 %). Byl popsan

vrozeny glaukom nebo glaukom v raném détstvi.

. Vrozené srde¢ni vady u 35-40 % déti maiji jeden defekt (napf. defekt sifového septa,
defekt komorového septa nebo patentni ductus arteriosus).




. Mocové cesty: Renalni anomalie jsou pfitomny v 50 %, a proto by vSechny déti mély
podstoupit ultrazvuk ledvin. TéméF vSichni chlapci maji neuplny nebo opozdény sestup
varlat, pfi€emz hypospadie bude pfitomna v 11 %. V dasledku téchto anomalii existuje
zvySeneé riziko chronického onemocnéni ledvin a mocCové infekce.

. Muskuloskeletalni: je zde zvySené riziko skolidézy, hyperkyfézy a spiny bifidy s
celkovou hypermobilitou.

. Bylo pozorovano zvySené riziko vzniku nadort (zejména leukémie v détstvi a
meningeom v dospélosti). Existuje také souvislost s neuroendokrinnimi nadory.

. Zvysené riziko koloidniho jizveni.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagnoza

Vice informaci o nemoci, referenénim centrim a organiza¢ni informace naleznete
v na webu Orphanet: www.orpha.net
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Typické vykony

ORL: adenotomie, tonsilektomie

Ortopedicka chirurgie: korekéni operace skolidzy

Plasticka chirurgie: Korekce anomalii palce a halluxu, kraniofacialni/ortodonticka chirurgie
O¢ni: dakryocystorhinostomie, proplach a sondaz, operace strabismu

Kardiochirurgie: zalezi na srde¢ni vadé

Urologické: operace hypospadie, orchidopexe

Typ anestezie

Neexistuje zadné definitivni doporuceni pro celkovou nebo regionalni anestezii. Nejsou
znamé duakazy, které by podporovaly pouziti TIVA nebo inhalaénich anestetik.

Mize byt provedena regionalni anestezie. Existuji zpravy o spinalni, epiduralni a kaudalni
anestezii bez komplikaci. Vzhledem k vysokému vyskytu deformit patefe by vSak méla byt
pfed zahajenim neuroaxialni blokady provedena nalezita analyza rizik.

U pacientll s OSA je tfeba zvazit opatrnost u sedace nebo se ji zcela vyhnout.

Nezbytna doplikova predoperacni vysetreni (vedle standardni péce)

Ke zhodnoceni mozného kardialniho postizeni by mély byt provedeny testy srde¢ni funkce
v€etné elektrokardiografie a echokardiografie. Pacienti jsou obvykle prohlédnuti détskym
kardiologem kvuli astym souvisejicim srde€¢nim anomaliim.

V ramci uvodniho diagnostického vySetfeni mély byt provedeny zakladni krevni testy
renalnich funkci a ultrazvuk ledvin.

VySetieni ve spankové laboratofi (pokud jsou pfitomny pfiznaky OSA).

MRI/UZ patefe mize byt provedeno a byva uziteCné v pfipadé, kdy se zvazuje kaudaini
anestezie kvuli vysokému vyskytu pfirostlé michy.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Casto se popisuje vrozena trachedlni stenéza a tracheomaldcie, proto méze byt vhodné
pouzit menSi velikost endotrachealni kanyly.

Obtizna intubace a ventilace by se méla vzdy oCekavat, protoze kraniofacialni abnormality
mohou ztizit laryngoskopii a intubaci, zejména u mikrognacie nebo mikrosomie. Byly
popsany alternativni zplsoby intubace, jako je nazalni intubace a intubace fibroopticka,
stejné jako uspédné pouziti laryngealnich masek druhé generace a intubacnich
laryngealnich masek.
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Pfi OSA je vhodné zvazit extubaci pfi védomi i v hluboké anestezii.

Je zde zvySené riziko aspirace kvUlli zvySené incidenci gastroesofagealniho refluxu.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Neexistuji zadné publikované pfipady podporujici zvySené podavani transfuzi u pacientd s
RTS.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neexistuji zadné publikované dukazy podporujici potfebu konkrétni antikoagulace. U téchto
pacientl je vSak pravdépodobné, ze budou pooperaéné imobilni delsi dobu, coz mize vést k
vySSimu riziku trombdzy.

Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Kréni hyperkyféza se vyskytuje u 62 % pacientd s RTS, zatimco skoliézu lze pozorovat u
38 %. To mlze ztéZovat polohu pfi intubaci i pfi chirurgickém zakroku. Pozornost by méla byt
vénovana peci o predilekéni mista béhem operacniho vykonu.

Pacienti mohou byt nachylngjSi ke zlomeninam, a proto by se snimi pfi transportu a
polohovani mélo zachazet opatrné.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neni hlaseno.

Anesteziologicky postup

Vyhnéte se dlouhodobé pusobicim sedativim a opioidy uzivejte s opatrnosti (kvuli vysokému
vyskytu OSA).

Existuji pfipady vyskytu arytmii po pouziti suxamethonia a obecné se uznava, Ze je nejlepsi
se tomuto IéCivu vyhnout. Ackoli byla jina svalové relaxancia pouzita bez nezadoucich
ucinku, v pfipadé hypotonie maze byt lepSi se jim vyhnout, je-li to mozné.

Je mozné uzit TIVA i inhalaéni anestezii, neexistuje zadny diikaz, Ze u této skupiny pacientt
je jeden lepSi nez druhy.

Antibioticka profylaxe pro planovany chirurgicky zakrok by méla byt podana tém, ktefi maji
kardialni postiZzeni.

U pacientl se srdeCnim postizenim muze pouziti anticholinesterazy a anticholinergik
zvySovat riziko arytmie. Z tohoto divodu by se u téchto pacientll nemélo pouzivat léky, jako
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je atropin a neostigmin. Pfi zvazovani pouziti svalovych relaxancii u pacientll se srde¢nim
postizenim muaze byt vyhodné pouzit rokuronium a sugammadex.

Lokalni anestetika byla pouzivana bez komplikaci.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Pro anomadlie palce a obtize pfi hodnoceni reakce adduktord na stimulaci pfi podavani
nervosvalové blokady (NMB) mlze byt vhodnéjsi monitorovani n. facialis.

V pfipadech vysoce rizikového chirurgického zakroku s velkymi pfesuny tekutin muze byt
uzite€na kanylace arterie a centralni zily pro méfeni invazivnich tlaka.

Mozné komplikace

Sedativa a opioidy mohou zpUsobit pooperacni respiracni utlum, proto by mély byt peclivé
titrovany. V tomto ohledu mize byt prospésSné pouziti regionalni anestezie.

Obstrukce dychacich cest.

Aspiracni pneumonie.

Pooperaéni péce

Stupenn pooperacniho sledovani zavisi na chirurgickém zakroku a pfedoperacnim stavu
pacienta. PéCe na JIP neni povinna.

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

Pfiprava na mozné komplikace, viz vyse.

Neexistuji zadné zpravy o idiosynkratickych reakcich na lé€iva v souvislosti s anestezii.

Ambulantni anestezie

Publikovana data tykajici se ambulantni anestezie pro RTS jsou omezena.

Porodnicka anestezie

Publikovana data jsou omezena. Zeny s RTS maji normalni plodnost. Jejich sledovani by
mélo byt pfizpisobeno individualnim potfebam. PFedchozi operace patefe nebo misni
anomalie mohou zabranit nebo limitovat neuroaxialni blokadu. Remifentanil v rezimu PCA
muze byt alternativou k ulevé od bolesti béhem porodu.
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Datum posledni Gpravy: zafi 2018 (prelozeno ¢erven 2020)

Toto doporuéeni bylo pfipraveno:

Autofi

Dr. Anna Hutton, MB BS, MRCP (UK), FRCA, Anesthesiologist, Great Ormond Street
Hospital London, UK

Prohlaseni: Autofi nemaji zadny financni ani jiny konkuren€ni zajem na zverejnéni. Pfiprava
tohoto doporuceni nebyla honorovana.

Toto doporuceni bylo recenzovano:

Recenzenti

Recenzent 1

Mahmut Alp Karahan, Department of Anaesthesiology and Reanimation, Harran University
School of Medicine, Sanliurfa, Turkey

mahmutalp_k@yahoo.com

Recenzent 2
Igor Romaniouk, Servicio de Nefrologia, Hospital el Bierzo, Ponferrada, Ledn, Spain
igor9843@gmail.com

Berte prosim na védomi, Ze toto doporuéeni nebylo recenzovano anesteziologem, nybrz
dvéma odborniky na choroby.
Prohlaseni: Recenzenti neméli zadny finanéni ani jiny prospéch z provedeni recenze.

Toto doporuceni bylo preloZzeno do ¢eského jazyka:

Prekladatel:

Olga Smékalova, anesteziolog, Klinika anesteziologie, resuscitace a intenzivni mediciny,
Fakultni nemocnice Plzeh a Lékafska fakulta Univerzity Karlovy v Plzni, Plzen, Ceska
republika

smekalovao@fnplzen.cz

Editofi ceského piekladu

Martina Kosinova, Martin Vavfina, Martina Klincova, Petr Stouraé, Klinika détské
anesteziologie a resuscitace, Fakultni nemocnice Brno a Lékarska fakulta Masarykovy
univerzity, Brno, Ceska republika, Olga Smékalova, Klinika anesteziologie, resuscitace a
intenzivni mediciny, Fakultni nemocnice Plzen a Lékarska fakulta Univerzity Karlovy v Plzni,
Plzen, Ceska republika

Zastita prekladu do éeského jazyka:
https://www.csarim.cz/
https://www.akutne.cz/
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