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Doporuceni pro vedeni anestezie
u Sticklerova syndromu

Nazev nemoci: Stickleriv syndrom
ICD 10: Q87.5

Synonyma: Marshallav-Sticklerlv  syndrom, Wagner-Sticklerova hereditarni  artro-
oftalmopatie

Stikclerav syndrom, ktery byl poprvé popsan Sticklerem roku 1965, je progresivni hereditarni
artrooftalmopatie. Pfedpoklada se, ze prevalence je 1 ze 7 500 az 10 000 pfipadu, coz z néj
¢ini jeden z nejCastéjSich dédiénych onemocnéni pojivovych tkani.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagn6za

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

MuzZe postihovat nékolik rlznych systéml a pfredstavovat rizné odchylky v mnoha
chronologickych stadiich.

1. Dychaci cesty a orofacialni struktury
a. Charakteristicky obliCej (hypoplazie oblicejovych kosti, zplostély nos,
mikro/retrognacie)
b. Akutni obstrukce hornich cest dychacich
c. Projevuje se jako soucast Pierre-Robinovy sekvence (PRS)
2. Sluch
a. Ztrata sluchu, pfevazné senzoricko-neurdlni, ale mize byt také prevodni
nebo kombinovana
3. Zrak
a. Tézka refrak¢éni vada (myopie)
b. Katarakta
c. Abnormality sklivce
d. Progresivni choroidoretinopatie s exsudativnim a rhegmatogennim
odchlipenim sitnice, které mlze potencialné vést ke slepoté.
4. Skelet
a. Patef: skoli6za, zmény krycich desek obratlovych tél, Schmorlovy uzly,
platyspondylie, Scheurmannova kyféza, osifikace pfedniho
longitudinalniho ligamenta, Forestierova choroba, bambusova ty€. Vysoka
incidence (az 85 %) chronickych bolesti zad.
b. Stehenni kost: protruze acetabula, coxa valga, nekréza hlavice kosti
stehenni, skluz proximalni femoraini epifyzy (SUFE), kyCelni osteoartritida
(OA), obvykle mezi tficeti a Ctyficeti lety.
c. Dalsi: patelarni instabilita

Toto onemocnéni je rozdéleno do nékolika podtypu. Typ 1-3 se dédi autosomalné
dominantné, ostatni typy autosomalné recesivné. Napfi¢ témito subtypy v ramci rdznych
rodin byly popsany odliSné genetické lokusy gena.

- Typ 1 (COL2A1)

- Typ 2 (COL11A1)

- Typ 3 (COL11A2) neokularni

- DalSi (COL9A1/COL9A2/COL9A3/LOXL3)

Fenotypické spektrum je Siroké a pacienti muzou mit pfiznaky prenatdlné nebo az
v pozdéjSich letech. VEk klinické manifestace je velmi variabilni.

Fenotypicka variabilita, postizeni nékolika systémua a velké vékové rozmezi pro objeveni
prvnich symptomu zpUsobuje, Ze toto onemocnéni je naro¢né pro diagnostiku, a ta je Casto
opozdéna. Déle se zde vyskytuje vyznamné prfekryvani pfiznakd s jinymi syndromy, které
zahrnuji sluchové, ocni a kostni postiZzeni. Pfedtim, nez je stanovena finalni diagnéza, by
pacienta mélo vidét vice zdravotnickych odbornikd. Jsou k dispozici diagnosticka kritéria
pro typ 1 Sticklerova syndromu, avSak ta jsou primarné vyuzivana ve vyzkumu.

Tento naroCny diagnosticky ukol demonstrovalo nékolik studii, které zahrnovaly
retrospektivni studie, které patraly po pacientech se Sticklerovym syndromem pfitomnych na
ocnich oddélenich. 11-51 % pacientu s rozStépem patra spojovanych s Pierre Robinovou
sekvenci (mikrognacie, retroglosie +/- roz8tép patra) budou nakonec diagnostikovani jako
Sticklerdv syndrom.
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Casna diagndza je dulezita pro véasné zavadéni preventivnich ognich procedur a poskytnuti
genetického poradenstvi rodiné. Vysoka mira podezfeni je dulezita u pacientd s komplexem
pfiznaku sluchovych, o¢nich, ortopedickych a s problémy dychacich cest.

Vzacné asociace/projevy:

. Vzhledem k jednomu umrti spojeném s posunem zavedeného infraorbitalniho katétru
predpokladame sekundarni kolagenopatii

. Onemocnéni mitralni chlopné: dvé protichdné studie nastinéné nize a dvé pfipadoveé
studie

. Hypertroficka kardiomyopatie

. Brown Séquardiv syndrom s cervikalni spondylézou a myelopatii

. Dysmorfismus kréni patere

. Periferni neuropatie

. Deficit imunoglobulint

. Von Willebrandova choroba

. Obrovskobunécny granulom

. Ankylézy tfminku

Typické vykony

Pacienti se Sticklerovym syndromem mohou pfichazet ke specialistim rdznych odbornosti
k provedeni elektivnich &i akutnich zakroku

Neonatalni: méli bychom o¢ekavat obtizné zajisténi dychacich cest pfi narozeni

Dychaci cesty: akutni obstrukce hornich cest dychacich mize vyzadovat pokrocily
chirurgicky zakrok na dolni Celisti jako je distrakéni osteogeneze, adheze jazyka ke rtu nebo
glossopexe ¢&i tracheostomie

Plasticka chirurgie: chirurgicky zakrok muze vyzadovat pro rozstép patra s moznymi
naslednymi revizemi pro naso-oralni fistuli nebo insuficience mékkého patra.

Oc¢ni: jako prevence k odchlipeni sitnice nebo tvorby velkych retinalnich trhlin maze byt
vyzadovana profylakticka lasero/kryoterapie. V |é€bé& odchlipeni/trhlin sitnice zvaZujeme
vitrektomii, episkleralni plombaz ¢i operace katarakty. Na zakladé jedné kazuistiky byla
u pacienta popsana moznost vzniku hyphémy.

Audiologické: vySetieni sluchovych funkci je doporueno v 6 az 12mésicnich intervalech
a mUze zahrnovat vySetieni sluchovych evokovanych potencialll mozkového kmene. V ramci
terapie ztraty sluchu muze byt vyZzadovano provedeni transtympanalni drenaze, zavedeni
implantatu pro kostni vedeni, kochlearnich implantatll a obdas se provadi stapedektomie
pfi ankyléze tfrminku.

Ortopedie: Casto jsou nutné operacni zakroky na kycli pro IéEbu €asného skluzu femoraini
hlavice (SUFE, nekréza femoralni hlavice, kyCelni osteoartritida, ktera ve vysledku vede
k nutnosti provedeni artroplastiky). Méné Casto u pacientid provadime vySetfeni kolene
pro patelarni instabilitu, artropatii a nahrady kloubu.

Vykony na patefi: mize byt nevyhnutelné operacni feSeni skoliozy.
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Typ anestezie

Publikovana data na typy poskytované anestezie jsou omezena. Vykony na dychacich
cestach, operace rozstépl patra a patefe vyzaduji celkovou anestezii. | pres vyskyt
abnormalit patefe muzeme zvazovat neuroaxialni/regionalni anestezii, a to pfipad od pfipadu
u zakrokl na dolnich koncetinach.

Nezbytna doplrikova predoperacni vysSetreni (vedle standardni péce)

Rlzné odborné ¢lanky se zameérovaly na RTG a CT zobrazeni kraniofacialnich pomért
k predikci vysledkl chirurgickych zakrokd na dychacich cestach. Neexistuje zadny duikaz,
ktery by potvrdil, Ze by toto pomohlo predikovat obtiZzné zajisténi dychacich cest.

V minulosti se na zakladé klinické studie a publikovanych kazuistik, popisujicich rychle
progredujici mitralni regurgitaci, predpokladalo, Ze incidence mitralniho prolapsu je u
pacientt se SS signifikantné vysSi nez v bézné populaci. Pozdéjsi vétsi studie toto tvrzeni
vyvratily se zavérem, Ze Cetnost mitralnich &i jinych chlopennich vad u SS neni vyS$Si nez v
obecné populaci, coz ma pfiznivy dopad na rozsah pfedoperacniho vySetfeni a uZziti
perioperaéni ATB profylaxe.

Kazdému pacientovi bychom méli peclivé odebrat anamnézu, vySetfit ho a zvazit, zda jsou
indikovana dalsi vySetfeni (EKG, ECHO dle potfeby).

Existuji dalSi patologické stavy sdruzené se SS, jak bylo popsano vySe, které zasluhuji

podrobnéjsi vySetfeni, pokud to vyplyva ze zjisténych anamnestickych dat &i vysledki
klinického vySetfeni.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Pfi Sticklerové syndromu muizeme ocCekavat obtiznou ventilaci obli¢ejovou maskou,
oxygenaci a intubaci.

Publikovana data o celkové anestezii se pfiklanéji k inhalacnimu nebo pomalu podanému
intravenoznimu uvodu do celkové anestezie pfi zachované spontanni ventilaci.

Rlzné zpusoby zajisténi dychacich cest odrazeji variabilitu fenotypu Sticklerova syndromu.
Doporuceno je zajistit misto, personalni a technické vybaveni tak, abychom pfedchazeli
obtiZzné ventilaci oblicejovou maskou a obtizné intubaci.

Misto: operac&ni sal, porodni sal

Personalni vybaveni: zkuSeny anesteziolog, ORL Iékafsky tym, neonatalni tym

Technické vybaveni: pfima a nepfima videolaryngoskopie a vhodné pomucky pro obtiznou

intubaci, rozSifené o pomucky k fibrooptické intubaci, a nakonec chirurgické zajisténi
dychacich cest nebo probuzeni pacienta v zavislosti na klinické situaci.
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Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Byla zaznamenana soubézné probihajici von Willebrandtova choroba. Pfiprava by méla byt
ve spolupraci s hematology. Zadna dalSi zvlastni pfiprava pro antikoagulaci specificka pro
SS neni.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Nebylo popsano.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Pacienti se Sticklerovym syndromem mohou mit hypermobilni klouby s progredujici
artropatii. Zvlastni pozornost by tedy méla byt vénovana vypodlozeni kloubU a polohovani k
prevenci iatrogenniho poskozeni.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

U Sticklerova syndromu neni Zadna specialni dlouhodobé uzivana medikace.

Anesteziologicky postup

Pfedchazeni a pfiprava na obtizné zajisténi dychacich cest.

Zvlastni ¢i doplnujici monitorace

Z&dna zvlastni monitorace neni vyzadovana.

Mozné komplikace

Pro anesteziologa jsou to hlavné problémy, které provazeji obtizné zajisténi dychacich cest,
a to jak pro elektivni, tak pro urgentni vykony.

Pooperaéni péce

U déti a novorozencl byla dokumentovana pooperacni obstrukce dychacich cest. Vyskytla
se zejména u pacientd s akutni obstrukci dychacich cest a ojedinéle i u pacientl
s rozStépem patra. Vysledkem bylo pouZziti pronacni polohy, nosni vzduchovod, ventilace
pozitivnim pFetlakem (CPAP) a nakonec tracheostomie.
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Akutni komplikace spojené s nemoci a jeji vliv na prabéh a zotaveni z anestezie

Nej¢astéjsi urgentni vykony zahrnuji feSeni akutni obstrukce hornich cest dychacich, coz
predstavuje takové léCebné intervence, jako je pronaéni poloha, nosni vzduchovod, CPAP
a tracheostomie. Kromé toho za emergentni situaci, kdy chirurgicky vykon musi byt proveden
okamzité, muze byt povazovano odchlipeni sitnice.

Ambulantni anestezie

Data publikovana ohledné poskytovani ambulantni anestezie u pacientli se Sticklerovym
syndromem jsou omezena.

Pokud jde o pouziti opioidni analgezie v mladSich vékovych skupinach existuji obavy tam,
kde hrozi obstrukce dychacich cest.

Zaznamenana byla jedna kazuistika, kde injekce lokalniho anestetika do zavedeného
orbitalniho katétru, ktery migroval centralng, vedla k umrti dospélého pacienta v domaci péci.

Porodnicka anestezie

Nejsou publikovana zadna data nebo zaznamenany zku$enosti s téhotenstvim nebo
porodem u pacientek se Sticklerovym syndromem. Vzhledem k pfedpokladanému riziku
obtizného zajisténi dychacich cest v kombinaci s t&hotenstvim by bylo vhodné vyhnout se
celkové anestezii. Je na misté disledné naplanovat techniku regionalni anestezie. Postup
musime zvaZovat v souvislosti s patefnimi projevy choroby, které mohou spinalni anestezii
komplikovat, ale nemusi byt nutné kontraindikaci neuroaxialni blokady. Mél by byt
vypracovan plan, ktery bude zaloZen na rozhodnuti matky a komplexnim zhodnoceni
anesteziologem.

Farmakologické interakce

Nejsou popsana zadna data, ktera by zaznamenala existenci farmakologickych interakci.
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