orphan Y

Doporuceni pro vedeni anestezie
u Russellova-Silverova syndromu

Nazev nemoci: Russell-Silverav syndrom

ICD 10: Q87.1
Synonyma: Silver—Russelltv syndrom, Russell-SilverGv dwarfismus
Souhrn o nemoci:

Russell-Silveriv syndrom je vzacné onemocnéni a je charakterizovano zpomalenim rdstu s
pfedporodnim nastupem, charakteristickou facies a asymetrii kon&etin. Jednou z hlavnich
klinickych charakteristik je relativni makrocefalie. Incidence je udavana 1-30/100 000 pfipadu
a v literatufe bylo hlaseno asi 400 pfipadu. Poprvé to klinicky popsali Russell a Silver a kol.
nezavisle v letech 1953/54 (Russell 1954; Silver et al. 1953). Klinicky obraz RSS je
heterogenni. Hmotnost je Casto vice ovlivnéna nez velikost, subkutanni tukova vrstva je
mala. Zrani kostni tkané je zpozdéno v souladu s malou postavou. Fontanela se maze
uzavirat pozdéji. Lebka ma normalni obvod, ktery mize kontrastovat se zbytkem téla a
dodava pseudohydrocefalicky vzhled. Siroké prominujici &elo kontrastuje s malou
trojuhelnikovou tvafi s malou Spicatou bradou, Sirokymi Usty s tenkymi rty a dole zahnutymi
koutky, velkyma oCima a namodralyma sklérama. BoCni a obvykle ¢asteCna asymetrie
kondetin je pozorovana v 60 % az 80 % pFipad(, ale neni progresivni. Castym nalezem je
kratkost a/nebo klinodaktylie patych prstd. Pacienti se mohou pomalu ucit motorické
dovednosti a ve vyjimeCnych pfipadech mohou byt mirné snizeny intelekt. Mohou mit
alimentarni potize a hypoglykémii (Toutain 2007; Price et al. 1999).

Geneticka etiologie RSS je pochopena jen ¢astecné. Asi 10 % pacientll s RSS ma
matefskou uniparentalni disomii (mUPD) pro chromozom 7 a az 50 % ma methylaéni defekty
v natisténé doméné na chromozomu 11p15 (Abu-Amero et al. 2008).

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagnoza

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



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Hypospadie jsou CastéjSi nez v bézné populaci. Z tohoto divodu lze operaci hypospadie
povazovat za typicky chirurgicky zakrok u muzi s RSS, kromé celého détského spektra
vykonu.

Typ anestezie

Lze pouzit vSechny bézné techniky pro regionalni a celkovou anestezii.

Nezbytna doplikova predoperacni vysetreni (vedle standardni péce)

Casté odbéry krve k biochemickému vy$etieni kvili mozné hypoglykémii.

Zvlastni pfriprava na zajisténi dychacich cest

PotiZze s anestezii u téchto déti mohou byt zavazné a vétSinou se tykaji obtizného zajisténi
dychacich cest z divodu dysmorfismu obliCeje (retrognacie nebo hypognacie) s malym
otevienim ust, pfilezitostn& spojenym s nadmérnym maxilarnim chrupem (Dinner et al. 1994;
Hara a Matsunaga 2006; Imaizumi et al. 1986; Scarlett a Tha 2006). Ventilace obli¢ejovou
maskou muze byt obtizna kvuali malému obliceji/dstim. Laryngoskopie je obtizna kvuli
malému otevfeni Ust a malému hrtanu v antepozici. Dale mlze byt pfitomna subgloticka
stendza. Proto se doporucuje pfiprava na obtizné zajisténi dychacich cest. Je nutné mit
stanoven plan a dostupné technické vybaveni pro obtizné zajisténi dychacich cest a Fidit se
timto algoritmem. Doporucuje se mit pfipraven fibroopticky bronchoskop dle véku ditéte.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

Neni hlaseno.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlaseno.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Neni hlaseno.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neni hlaseno.
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Anesteziologicky postup

Lze pouzit vS8echny bézné techniky pro regionalni a celkovou anestezii. Je tfeba vzit védomi
moznost obtizného zajisténi dychacich cest.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Zadna.

Mozné komplikace

Doporucuje se pfipravit se na management obtizného zajisténi dychacich cest dle lokalnich
postupl. Mladi, velmi &tihli pacienti s RSS jsou nachylni k hypoglykémii, to snizuje jejich
toleranci lacnéni. Hypoglykémie muze nastat pfed a po operaci.

Pooperacni péce

Zadna zvlastni péée neni potfebna.

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

Neni hlaseno.

Ambulantni anestezie

Ambulantni anestezie se nedoporucuje kvuli managementu obtizného zajisténi dychacich
cest.

Porodnicka anestezie

Neni hlaseno.
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Datum posledni Gpravy: listopad 2011 (pfelozeno ¢erven 2020)

Toto doporuéeni bylo pfipraveno:
Autofi

Claudia Philippi-Hoéhne, anesthesiologist, University Hospital Leipzig, Germany
Claudia.Philippi-Hoehne@medizin.uni-leipzig.de

Thorsten Steinbrenner, anaesthesiologist, University Hospital Leipzig, Germany
Thorsten.Steinbrenner@medizin.uni-leipzig.de

Prohlaseni: Autofi nemaji zadny finanéni ani jiny konkurenéni zajem na zverfejnéni. Pfiprava
tohoto doporuceni nebyla honorovana.

Toto doporuceni bylo recenzovano:

Recenzenti

Recenzent 1

Miles Dinner, anesthesiologist, Cornell Medical College, New York, USA
mhdinner@med.cornell.edu

Recenzent 2
Gerhard Binder, pediatrician, University Hospital Tubingen, Germany
Gerhard.Binder@med.uni-tuebingen.de

Prohlaseni: Recenzenti neméli zadny finanéni ani jiny prospéch z provedeni recenze.

Toto doporuceni bylo pfeloZzeno do ¢eského jazyka:

Prekladatel:

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

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