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DoporucCeni pro vedeni anestezie u

Smith—McCortovy dysplazie (SMC)

Nazev nemoci: Smith—McCortova dysplazie (SMC)
ICD 10: —
Synonyma: Smith—McCortav dwarfismus

SMC je autosomalné recesivné dédicna kosterni dysplazie poprvé popsana v roce 1958.
Onemocnéni ma urcitou podobnost se syndromem Dyggve—Melchior-Clausen (DMC) s tim
rozdilem, Ze pacienti s SMC maji normalni inteligenci, zatimco intelekt nemocnych s DMC je
stfedné az zavazné postizen. Gen DMC i SMC se nachazi na stejné oblasti chromozomu
18q12-12.1. a, jak se ukazalo, oba zpusobuji mutace v genu DYM. V pfipadé DMC se jedna
o Uplnou ztratu funkce. U SMC jde o mutaci s chybnym smyslem, ktera zajiStuje rezidualni
aktivitu DYM, tedy méné zavazny fenotyp. Gen kdduje protein znamy jako dymeclin, ktery se
podili na uspofadani Golgiho aparatu a mezibuné&ném prenosu.

Dal$im nové zjisténym genem zapojenym do patogeneze SMC je gen RAB33B. Snizuje
hladinu jiného proteinu Golgiho aparatu, ktery se podili na retrogradnim transportu Golgiho
vezikul.

Medicina se stale vyviji
MoZna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagndza

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



http://www.orpha.net/

Souhrn o nemoci

Pacienti s SMC maiji zvy$enou hladinu glykosaminoglykan (GAGs) v mogi, ale normalni
elektroforetické vySetfeni a enzymatickou aktivitu. Nepostizené jsou také lysosomalni drahy.

Postizeni s timto syndromem maji tézkou generalizovanou kostni dysplazii s kratkym trupem,
malym vzristem, typickymi obli¢ejovymi rysy (velka deformovana hlava, prominujici zily,
sedlovity Siroky nos, velké rty a jazyk, malformované zuby), kratky krk a vypouklé bficho.
Specifické kostni abnormality zahrnuji hypoplasticky dens, pectus carinatus, kyfoskoliézu,
platyspondylii, vystupfiovanou lumbalni lordézu, roz§ifena zZebra a kostochondralni spoje,
malé lopatky s konkavnimi spodnimi uhly, malou panev, hypoplasticka acetabula s malymi
kyCelnimi kostmi, dislokované kycle, rozSifenou symfyzu, deformované a dislokované hlavice
femuru, genu valgum a varum, rizomelické zkraceni koncetin a omezenou kloubni
pohyblivost. Typickymi radiologickymi nalezy jsou dvouhrbolova téla obratlt a krajkovy
vzhled hran kyCelnich kosti.

Typické vykony

Zavaznym, ale chirurgicky feSitelnym problémem je utlak michy zpusobeny atlantoaxialni
dislokaci. Mezi bézné vykony u téchto pacientl patfi zadni spondylodéza kréni patere,
femoralni osteotomie, totalni endoprotéza kycelniho kloubu, €asna meniskektomie a
korek&ni osteotomie. Vzhledem Kk rizikim spojenym s anestezii a nejasnym vysledkim
ortopedickych operaci je doporu¢eno veskeré vykony (mimo akutni) odlozit do adolescence.

Typ anestezie

Nejsou zadna specificka doporuceni tykajici se volby zpusobu anestezie (regionalni vs.
celkova). Pfed podanim subarachnoidealni nebo epiduralni anestezie musi byt vylouceny
vrozené abnormality patefe. Pokud vedlo postiZzeni kréni patefe k rozvoji svalové slabosti Ci
spasticity, je tfeba tento stav pfed podanim regionaini anestezie zdokumentovat.

Nezbytna dopliikova predoperacni vySetreni (vedle standardni péce)

U koexistujici kyfoskoliézy a abnormalit hrudniku je nutné provést RTG vySetfeni a funkéni
vySetfeni plic. VySetfeni krevnich plynd muze byt uzite€né k porovnani v pozdéjSich fazich.
EKG a echokardiografie pomohou vyloucit vrozené srdeCni anomalie a dysfunkce.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

U pacientl se Smith—McCortovou dysplazii Ize oekavat obtizné zajisténi dychacich cest.
Dlvodem je makroglosie, kratky krk a abnormalni kréni mobilita. Laryngoskopie nemusi byt
problematicka. Jista uskali ovSem pfedstavuje samotna intubace, kdy mize byt nutné pouzit
mensi velikost endotrachealni rourky, nez oCekavame. Proto by mélo byt k okamzité
dispozici vice velikosti.

V kazuistice anestezovaného pacienta s DMC autofi neuvadéji obtize bé&hem zajisténi
dychacich cest. U jednoho z pacienta s SMC byly o€ekavany obtize a planovana fibroopticka
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intubace. Nicméné béhem pfimé laryngoskopie byly hlasivky vizualizovany bez obtizi. AvSak
bylo mozné pouzit pouze 5 mm endotrachealni rourku bez manzety.

Komplikované byva provedeni tracheostomie a vzhledem k deformaci dychacich cest je
nejvétsi problém udrzeni tracheostomické kanyly ve spravné poloze. Pokud to okolnosti
dovoli, je z téchto dlvodu preferovana bezprostfedni extubace. Tracheostomie by méla byt
provedena pouze v nevyhnutelné situaci a pozornost by méla byt zaméfena na spravnou
polohu kanyly a prevenci nechténé dislokace.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Neni nutna zadna zvlastni pfiprava.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni nutna zadna zvlastni pfiprava.

Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Neni hlaseno.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neni hlaseno.

Anesteziologicky postup

Vzhledem k dwarfismu pacientd se Smith—McCortovou dysplazii by méla byt zaznamenana
vaha a vy8ka a dle toho upraveno davkovani jednotlivych 1éCiv. Rovnéz by mélo byt
provedeno zakladni laboratorni vySetfeni — krevni obraz a biochemie.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Rozhodujici je typ vykonu a velikost o¢ekavané krevni ztraty. Dle toho je nutné zajistit
dostate¢né mnozstvi intravendznich vstupl a eventualné invazivni monitoraci krevniho tlaku.

Mozné komplikace

Pacienta opatrné extubujeme az pfi plném védomi. PfedevSim v pfipadé fuze kréni patefe
nebo océekavaného pooperacniho otoku dychacich cest. Vyhneme se tak reintubaci
v situacich, kdy by byla daleko obtiZznéjsi.
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Pooperaéni péce

Uroveni pooperaéni monitorace se odviji od charakteru vykonu, prekondice pacienta a
perioperacniho pribéhu. Pokud je nutna poopera¢ni umeéla ventilace, mél by byt co nejdfive
zahajen weaning a ¢asna extubace. Tracheostomie by neméla byt zvolena jako jednoducha
alternativa.

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

Morquilv syndrom (mucopolysacharidéza typ IV A): Toto onemocnéni ma podobny klinicky a
radiologicky obraz. U SMC je normalni sekrece mukopolysacharidii do mo¢i. Pacienti maji
obvykle rohovkovy zakal, srde¢ni anomalie a typicka je hluchota. Morquio syndrom je
zpusoben deficienci enzymu N-acetylgalactosa-6-sulfatazy. U obou syndromi miize byt
pfitomna hypoplazie dentu.

Syndrom Hurlerové (MPS | typu): Deficit a-L-iduronidazy. Postizeni jedinci vylu€uji do modi
dermatansulfat a heparinsulfat.

Spondyloepimetafysealni dysplazie (SEMDs): Chybi dvouhrbolova téla obratlll s centralnim
zuzenim a pfedCasné degenerativni zmény. Chybi hypoplazie dentu.

Achondroplazie: Obratle jsou malé a ploché, pedikly jsou kratké a patefni kanal je zuzeny.

Metatroficka dysplazie (MD): Tento stav je zplsoben povSechnym zmensenim dlouhych i
kratkych tubularnich kosti. Chybi krajkovy vzhled hran kyCelnich kosti typicky pro SMC.

Ambulantni anestezie

Neni hlaseno.

Porodnicka anestezie

Neni hlaseno.
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