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Doporučení pro vedení anestezie 
u Schwartz - Jampelův syndrom 

Název nemoci: Schwartz – Jampelův syndrom 
 
ICD 10: G71.13  
 
Synonyma: chondrodystrofická myotonie, myotonická chondrodystrofie 
 
Souhrn o nemoci: Schwartz – Jampelův syndrom (SJS) je vzácná Pozn. překladatele 
(autosomálně recesivní) porucha charakterizovaná myotonií a skeletálními abnormalitami. 
SJS je způsoben mutacemi v genu HSPG2 kódujícím protein perlecan. Pozn. překladatele 
(Abnormální funkce perlecanu vede pravděpodobně u toho syndromu k deficitu 
acetylcholinesterázy, a přes relativní nadbytek acetylcholinu na nervosvalové ploténce k 
prodloužené svalové kontrakci a ztuhlosti, které jsou podkladem myotonie.) 
 
Výsledkem myotonie je fixace výrazu obličeje s blefarofimózou, microstomií, našpulenými rty 
a obličejem podobným masce. Mezi typické skeletální a jiné abnormality patří nízký vzrůst, 
kyfoskolióza, kontraktury kloubů a mikrognácie. Tracheální intubace je u těchto pacientů 
obtížná, právě kvůli mikrognácii, cervikální kyfoskolióze a omezenému otevírání úst. 
 

 

Medicína se stále vyvíjí 

Možná nové znalosti 

Každý pacient je jedinečný 

Možná špatná diagnóza 

 
  

Více informací o nemoci, referenčním centrům a organizační informace naleznete 
na webu Orphanet: www.orpha.net 

 

http://www.orpha.net/
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Typické výkony 

Mezi typické výkony u pacientů se SJS patří operace blefarofimózy, juvenilní katarakty, 
rozštěpu patra a kontraktur kloubů. 

 

Typ anestezie 

Regionální anestézie (pokud je to možné) je doporučeným typem anestezie kvůli obtížně 
zajistitelným dýchacím cestám. Několik zpráv popisuje úspěšné použití kaudálního bloku. 
Neuroaxiální blokády, s výjimkou kaudálního bloku, mohou být obtížné kvůli kostním 
abnormalitám. 

Celková anestezie bez použití inhalačních anestetik a sukcinylcholinu se dle literatury 
obecně používá kvůli strachu z maligní hypertermie. Existuje však pouze jedna kazuistika 
popisující perioperační horečku u 17 měsíční dívky, která podstoupila celkovou anestezii 
s použitím oxidu dusného a nedepolarizujícího myorelaxancia. Nedávné důkazy ukazují, že 
myotonie nesouvisejí s maligní hypertermií, s výjimkou hypokalemické periodické paralýzy. 

 

Nezbytná doplňková předoperační vyšetření (vedle standardní péče) 

Protože pacienti se SJS mají skeletální abnormality včetně kloubních kontraktur, měla by být 
konzultována ortopedie. 

Tito pacienti mohou mít skeletální deformity hrudníku a zad, způsobující menší objem hrudní 
dutiny nebo kyfoskoliózu. U těchto pacientů proto může být užitečný předoperační vyšetření 
plicních funkcí. 

 

Zvláštní příprava na zajištění dýchacích cest 

Mikrognácie, cervikální kyfoskolióza a omezené otevírání úst znesnadňují u pacientů se SJS 
tracheální intubaci. Vzhledem k obtížím, je u pacientů se SJS klíčové zkontrolovat a 
vyhodnotit všechny rizikové faktory obtížného zajištění dýchacích cest. 

Na operačním sále by měly být připraveny pomůcky na obtížné zajištění dýchacích cest. K 
zajištění obtížných dýchacích cest spojených s omezeným otevřením úst u dětských 
pacientů jsou vyžadovány specifické dovednosti a zkušenosti. Použití optického fibroskopu je 
uváděno jako vhodná volba pro tracheální intubaci u dětí s omezeným otevřením úst. 
Supraglotické pomůcky jsou další možností k zajištění DC u pacientů se SJS. 

 

Zvláštní příprava před podáním krevních derivátů 

Není hlášeno. Mohou být použita obecná pravidla pro perioperační managment podávání 
krevních derivátů. 

 

http://www.orphananesthesia.eu/


www.orphananesthesia.eu 3 

Zvláštní příprava před zahájením antikoagulace 

Není hlášeno. 

 

Zvláštní opatření při polohování, transportu a mobilizaci pacienta 

Správné polohování s mimořádným důrazem na klouby je nezbytné kvůli kostním 
abnormalitám včetně kloubních kontraktur. 

 

Interakce chronické medikace a anesteziologických agens 

Není hlášeno. 

 

Anesteziologický postup 

Ačkoli vědecké důkazy popírají souvislost mezi SJS a maligní hypertermií, může být 
prozíravé vyhnout se inhalačním anestetikům a sukcinylcholinu kvůli hlášenému případu 
termoregulační dysfunkce u pacienta se SJS. 

Existuje jedna zpráva o nutnosti podání vyšších dávek svalových relaxancií. 

 

Zvláštní či doplňující monitorace 

Při použití svalových relaxans se doporučuje monitorování nervosvalové blokády. 

Doporučuje se sledovat tělesnou teplotu. 

 

Možné komplikace 

Termoregulační dysfunkce během chirurgického zákroku byla hlášena u jednoho pacienta se 
SJS. 

Pooperační péče 

Respirační monitorace by měla být po operaci samozřejmostí. V některých případech je 
nutná intenzivní péče.  

 

Akutní komplikace spojené s nemocí a její vliv na průběh a zotavení z anestezie  

 

Termoregulační dysfunkce během chirurgického zákroku byla hlášena u jednoho pacienta se 
SJS. 

http://www.orphananesthesia.eu/
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Ambulantní anestezie 

Není hlášeno. 

 

Porodnická anestezie 

Není hlášeno. 

 

http://www.orphananesthesia.eu/
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