orphan Y

Doporuceni pro vedeni anestezie
u Schwartz - Jampelav syndrom

Nazev nemoci: Schwartz — Jampellv syndrom
ICD 10: G71.13
Synonyma: chondrodystroficka myotonie, myotonicka chondrodystrofie

Souhrn o nemoci: Schwartz — Jampeltv syndrom (SJS) je vzacna Pozn. prfekladatele
(autosomalné recesivni) porucha charakterizovana myotonii a skeletalnimi abnormalitami.
SJS je zplsoben mutacemi v genu HSPG2 kodujicim protein perlecan. Pozn. prekladatele
(Abnormalni funkce perlecanu vede pravdépodobné u toho syndromu k deficitu
acetylcholinesterazy, a pres relativni nadbytek acetylcholinu na nervosvalové ploténce k
prodlouZené svalové kontrakci a ztuhlosti, které jsou podkladem myotonie.)

Vysledkem myotonie je fixace vyrazu obli€eje s blefarofimézou, microstomii, naSpulenymi rty
a obli¢ejem podobnym masce. Mezi typické skeletalni a jiné abnormality patfi nizky vzrust,
kyfoskoliéza, kontraktury kloubl a mikrognacie. Trachealni intubace je u téchto pacientd
obtizna, pravé kvili mikrognacii, cervikalni kyfoskolidze a omezenému otevirani ust.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedine¢ny

Mozna Spatna diagnoza

“ Vice informaci o nemoci, referenénim centriim a organiza¢ni informace naleznete
na webu Orphanet: www.orpha.net



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Mezi typické vykony u pacienti se SJS patfi operace blefarofimdzy, juvenilni katarakty,
rozStépu patra a kontraktur kloubu.

Typ anestezie

Regionalni anestézie (pokud je to mozné) je doporu€enym typem anestezie kvuli obtizné
zajistitelnym dychacim cestam. Nékolik zprav popisuje Uspésné pouziti kaudalniho bloku.
Neuroaxialni blokady, s vyjimkou kaudalniho bloku, mohou byt obtizné kvali kostnim
abnormalitam.

Celkova anestezie bez pouziti inhalacnich anestetik a sukcinylcholinu se dle literatury
obecné pouziva kvuli strachu z maligni hypertermie. Existuje vSak pouze jedna kazuistika
popisujici perioperacni horeCku u 17 mésiéni divky, ktera podstoupila celkovou anestezii
s pouzitim oxidu dusného a nedepolarizujiciho myorelaxancia. Nedavné dlikazy ukazuji, ze
myotonie nesouviseji s maligni hypertermii, s vyjimkou hypokalemické periodické paralyzy.

Nezbytna doplikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Protoze pacienti se SJS maji skeletalni abnormality v€etné kloubnich kontraktur, méla by byt
konzultovana ortopedie.

Tito pacienti mohou mit skeletalni deformity hrudniku a zad, zpGsobujici menSi objem hrudni

dutiny nebo kyfoskoliézu. U téchto pacientt proto muze byt uziteCny prfedoperacéni vysetieni
plicnich funkci.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Mikrognacie, cervikalni kyfoskoliéza a omezené otevirani Ust znesnadriuji u pacientl se SJS
trachealni intubaci. Vzhledem k obtizim, je u pacientd se SJS kliCové zkontrolovat a
vyhodnotit vSechny rizikové faktory obtizného zajisténi dychacich cest.

Na operacnim sale by mély byt pfipraveny pomucky na obtizné zajisténi dychacich cest. K
zajisténi obtiznych dychacich cest spojenych s omezenym otevienim ust u détskych
pacientl jsou vyZzadovany specifické dovednosti a zkuSenosti. Pouziti optického fibroskopu je
uvadéno jako vhodna volba pro trachealni intubaci u déti s omezenym otevienim Uust.
Supraglotické pomucky jsou dal$i moznosti k zajisténi DC u pacient se SJS.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

Neni hlaseno. Mohou byt pouzita obecna pravidla pro perioperaéni managment podavani
krevnich derivatu.
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Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlaseno.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Spravné polohovani s mimofadnym dlrazem na klouby je nezbytné kvali kostnim
abnormalitdm vcetné kloubnich kontraktur.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neni hlaseno.

Anesteziologicky postup

Ackoli védecké dikazy popiraji souvislost mezi SJS a maligni hypertermii, mize byt
proziravé vyhnout se inhalacénim anestetikim a sukcinylcholinu kvuli hlasenému pfipadu
termoregulacni dysfunkce u pacienta se SJS.

Existuje jedna zprava o nutnosti podani vy&Sich davek svalovych relaxancii.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

PFi pouziti svalovych relaxans se doporucuje monitorovani nervosvalové blokady.

Doporucuje se sledovat télesnou teplotu.

Mozné komplikace

Termoregulaéni dysfunkce béhem chirurgického zakroku byla hlaSena u jednoho pacienta se
SJS.

Pooperacni péce

Respiraéni monitorace by méla byt po operaci samoziejmosti. V nékterych pfipadech je
nutna intenzivni péce.

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

Termoregulaéni dysfunkce béhem chirurgického zakroku byla hlasena u jednoho pacienta se
SJS.
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Ambulantni anestezie

Neni hlaseno.

Porodnicka anestezie

Neni hlaseno.
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Datum posledni tpravy: bifezen 2018 (pfeklad duben 2020)

Toto doporuéeni bylo pfipraveno:
Autofi

Kohei Godai, Department of Anesthesiology and Critical Care Medicine, Graduate School of
Medical and Dental Sciences, Kagoshima University, Kagoshima, Japan
kxgl79@icloud.com

Prohlaseni: Autofi nemaji Zadny finanéni ani jiny konkurencni zajem na zvefejnéni. Pfiprava
tohoto doporuceni nebyla honorovana.

Toto doporucéeni bylo recenzovano:

Recenzenti

Recenzent 1:

Tino Minster, Professor of anaesthesiology, Hospital Barmherzige Briider, Regensburg,

Germany
Tino.Muenster@barmherzige-regensburg.de

Recenzent 2:

Solaf Mohamed Elsayed, Professor of medical genetics, Ain Shams University, Cairo,

Egypt
elsayed683@yahoo.com

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

Toto doporuceni bylo pfeloZzeno do ¢eského jazyka:
Prekladatel:
Martina Klincova, anesteziolog, Klinika détské anesteziologie a resuscitace, Fakultni

nemocnice Brno a Lékarska fakulta Masarykovy univerzity, Brno, Ceska republika
klincova.martina@smai.cz

Editofi ceského prekladu:

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,
Plzeri, Ceska republika

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