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Doporučení pro vedení anestezie  
u Sticklerova syndromu 

 

Název nemoci: Sticklerův syndrom 
 
ICD 10:  Q87.5 
 
Synonyma: Marshallův-Sticklerův syndrom, Wagner-Sticklerova hereditární artro-
oftalmopatie 
 
Stikclerův syndrom, který byl poprvé popsán Sticklerem roku 1965, je progresivní hereditární 
artrooftalmopatie. Předpokládá se, že prevalence je 1 ze 7 500 až 10 000 případů, což z něj 
činí jeden z nejčastějších dědičných onemocnění pojivových tkání. 
 

 

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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Souhrn o nemoci 

  
Může postihovat několik různých systémů a představovat různé odchylky v mnoha 
chronologických stadiích. 
 

1. Dýchací cesty a orofaciální struktury 
a. Charakteristický obličej (hypoplazie obličejových kostí, zploštělý nos, 

mikro/retrognácie) 
b. Akutní obstrukce horních cest dýchacích 
c. Projevuje se jako součást Pierre-Robinovy sekvence (PRS) 

2. Sluch 
a. Ztráta sluchu, převážně senzoricko-neurální, ale může být také převodní 

nebo kombinovaná 
3. Zrak 

a. Těžká refrakční vada (myopie) 
b. Katarakta  
c. Abnormality sklivce 
d. Progresivní choroidoretinopatie s exsudativním a rhegmatogenním 

odchlípením sítnice, které může potenciálně vést ke slepotě. 
4. Skelet 

a. Páteř: skolióza, změny krycích desek obratlových těl, Schmorlovy uzly, 
platyspondylie, Scheurmannova kyfóza, osifikace předního 
longitudinálního ligamenta, Forestierova choroba, bambusová tyč. Vysoká 
incidence (až 85 %) chronických bolestí zad. 

b. Stehenní kost: protruze acetabula, coxa valga, nekróza hlavice kosti 
stehenní, skluz proximální femorální epifýzy (SUFE), kyčelní osteoartritida 
(OA), obvykle mezi třiceti a čtyřiceti lety. 

c. Další: patelární instabilita 
 
Toto onemocnění je rozděleno do několika podtypů. Typ 1-3 se dědí autosomálně 
dominantně, ostatní typy autosomálně recesivně. Napříč těmito subtypy v rámci různých 
rodin byly popsány odlišné genetické lokusy genů. 
- Typ 1 (COL2A1) 
- Typ 2 (COL11A1) 
- Typ 3 (COL11A2) neokulární 
- Další (COL9A1/COL9A2/COL9A3/LOXL3) 
 
Fenotypické spektrum je široké a pacienti můžou mít příznaky prenatálně nebo až  
v pozdějších letech. Věk klinické manifestace je velmi variabilní. 
 
Fenotypická variabilita, postižení několika systémů a velké věkové rozmezí pro objevení 
prvních symptomů způsobuje, že toto onemocnění je náročné pro diagnostiku, a ta je často 
opožděná. Dále se zde vyskytuje významné překrývání příznaků s jinými syndromy, které 
zahrnují sluchové, oční a kostní postižení. Předtím, než je stanovena finální diagnóza, by 
pacienta mělo vidět více zdravotnických odborníků. Jsou k dispozici diagnostická kritéria  
pro typ 1 Sticklerova syndromu, avšak ta jsou primárně využívaná ve výzkumu.  
 
Tento náročný diagnostický úkol demonstrovalo několik studií, které zahrnovaly 
retrospektivní studie, které pátraly po pacientech se Sticklerovým syndromem přítomných na 
očních odděleních. 11-51 % pacientů s rozštěpem patra spojovaných s Pierre Robinovou 
sekvencí (mikrognácie, retroglosie +/- rozštěp patra) budou nakonec diagnostikováni jako 
Sticklerův syndrom.  
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Časná diagnóza je důležitá pro včasné zavádění preventivních očních procedur a poskytnutí 
genetického poradenství rodině.  Vysoká míra podezření je důležitá u pacientů s komplexem 
příznaků sluchových, očních, ortopedických a s problémy dýchacích cest. 
 
Vzácné asociace/projevy:  
• Vzhledem k jednomu úmrtí spojeném s posunem zavedeného infraorbitálního katétru 

předpokládáme sekundární kolagenopatii  
• Onemocnění mitrální chlopně: dvě protichůdné studie nastíněné níže a dvě případové 

studie  
• Hypertrofická kardiomyopatie 
• Brown Séquardův syndrom s cervikální spondylózou a myelopatií 
• Dysmorfismus krční páteře 
• Periferní neuropatie 
• Deficit imunoglobulinů 
• Von Willebrandova choroba 
• Obrovskobuněčný granulom 
• Ankylózy třmínku 
 
 

Typické výkony 

Pacienti se Sticklerovým syndromem mohou přicházet ke specialistům různých odborností  
k provedení elektivních či akutních zákroků 

Neonatální: měli bychom očekávat obtížné zajištění dýchacích cest při narození 

Dýchací cesty: akutní obstrukce horních cest dýchacích může vyžadovat pokročilý 
chirurgický zákrok na dolní čelisti jako je distrakční osteogeneze, adheze jazyka ke rtu nebo 
glossopexe či tracheostomie  

Plastická chirurgie: chirurgický zákrok může vyžadovat pro rozštěp patra s možnými 
následnými revizemi pro naso-orální fistuli nebo insuficience měkkého patra. 

Oční: jako prevence k odchlípení sítnice nebo tvorby velkých retinálních trhlin může být 
vyžadována profylaktická lasero/kryoterapie. V léčbě odchlípení/trhlin sítnice zvažujeme 
vitrektomii, episklerální plombáž či operace katarakty. Na základě jedné kazuistiky byla  
u pacienta popsána možnost vzniku hyphémy. 

Audiologické: vyšetření sluchových funkcí je doporučeno v 6 až 12měsíčních intervalech  
a může zahrnovat vyšetření sluchových evokovaných potenciálů mozkového kmene. V rámci 
terapie ztráty sluchu může být vyžadováno provedení transtympanální drenáže, zavedení 
implantátu pro kostní vedení, kochleárních implantátů a občas se provádí stapedektomie  
při ankylóze třmínku. 

Ortopedie: často jsou nutné operační zákroky na kyčli pro léčbu časného skluzu femorální 
hlavice (SUFE, nekróza femorální hlavice, kyčelní osteoartritida, která ve výsledku vede  
k nutnosti provedení artroplastiky). Méně často u pacientů provádíme vyšetření kolene  
pro patelární instabilitu, artropatii a náhrady kloubů. 

Výkony na páteři: může být nevyhnutelné operační řešení skoliózy. 
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Typ anestezie 

Publikovaná data na typy poskytované anestezie jsou omezená. Výkony na dýchacích 
cestách, operace rozštěpů patra a páteře vyžadují celkovou anestezii. I přes výskyt 
abnormalit páteře můžeme zvažovat neuroaxiální/regionální anestezii, a to případ od případu  
u zákroků na dolních končetinách. 

 

Nezbytná doplňková předoperační vyšetření (vedle standardní péče) 

Různé odborné články se zaměřovaly na RTG a CT zobrazení kraniofaciálních poměrů  
k predikci výsledků chirurgických zákroků na dýchacích cestách. Neexistuje žádný důkaz, 
který by potvrdil, že by toto pomohlo predikovat obtížné zajištění dýchacích cest. 

V minulosti se na základě klinické studie a publikovaných kazuistik, popisujících rychle 
progredující mitrální regurgitaci, předpokládalo, že incidence mitrálního prolapsu je u 
pacientů se SS signifikantně vyšší než v běžné populaci. Pozdější větší studie toto tvrzení 
vyvrátily se závěrem, že četnost mitrálních či jiných chlopenních vad u SS není vyšší než v 
obecné populaci, což má příznivý dopad na rozsah předoperačního vyšetření a užití 
perioperační ATB profylaxe. 

Každému pacientovi bychom měli pečlivě odebrat anamnézu, vyšetřit ho a zvážit, zda jsou 
indikována další vyšetření (EKG, ECHO dle potřeby). 

Existují další patologické stavy sdružené se SS, jak bylo popsáno výše, které zasluhují 
podrobnější vyšetření, pokud to vyplývá ze zjištěných anamnestických dat či výsledků 
klinického vyšetření. 

 

Zvláštní příprava na zajištění dýchacích cest 

Při Sticklerově syndromu můžeme očekávat obtížnou ventilaci obličejovou maskou, 
oxygenaci a intubaci. 

Publikovaná data o celkové anestezii se přiklánějí k inhalačnímu nebo pomalu podanému 
intravenóznímu úvodu do celkové anestezie při zachované spontánní ventilaci. 

Různé způsoby zajištění dýchacích cest odrážejí variabilitu fenotypu Sticklerova syndromu. 
Doporučeno je zajistit místo, personální a technické vybavení tak, abychom předcházeli 
obtížné ventilaci obličejovou maskou a obtížné intubaci. 

Místo: operační sál, porodní sál 

Personální vybavení: zkušený anesteziolog, ORL lékařský tým, neonatální tým 

Technické vybavení: přímá a nepřímá videolaryngoskopie a vhodné pomůcky pro obtížnou 
intubaci, rozšířené o pomůcky k fibrooptické intubaci, a nakonec chirurgické zajištění 
dýchacích cest nebo probuzení pacienta v závislosti na klinické situaci. 
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Zvláštní příprava před podáním krevních derivátů 

Byla zaznamenána souběžně probíhající von Willebrandtova choroba. Příprava by měla být 
ve spolupráci s hematology. Žádná další zvláštní příprava pro antikoagulaci specifická pro 
SS není.  

 

Zvláštní příprava před zahájením antikoagulace 

Nebylo popsáno. 

 

Zvláštní opatření při polohování, transportu a mobilizaci pacienta 

Pacienti se Sticklerovým syndromem mohou mít hypermobilní klouby s progredující 
artropatií. Zvláštní pozornost by tedy měla být věnována vypodložení kloubů a polohování k 
prevenci iatrogenního poškození. 

 

 

Interakce chronické medikace a anesteziologických agens 

U Sticklerova syndromu není žádná speciální dlouhodobě užívaná medikace. 

 

Anesteziologický postup 

Předcházení a příprava na obtížné zajištění dýchacích cest. 

 

Zvláštní či doplňující monitorace 

Žádná zvláštní monitorace není vyžadována. 

 

Možné komplikace 

Pro anesteziologa jsou to hlavně problémy, které provázejí obtížné zajištění dýchacích cest, 
a to jak pro elektivní, tak pro urgentní výkony. 

 

Pooperační péče 

U dětí a novorozenců byla dokumentována pooperační obstrukce dýchacích cest. Vyskytla 
se zejména u pacientů s akutní obstrukcí dýchacích cest a ojediněle i u pacientů  
s rozštěpem patra. Výsledkem bylo použití pronační polohy, nosní vzduchovod, ventilace 
pozitivním přetlakem (CPAP) a nakonec tracheostomie. 

http://www.orphananesthesia.eu/
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Akutní komplikace spojené s nemocí a její vliv na průběh a zotavení z anestezie  

Nejčastější urgentní výkony zahrnují řešení akutní obstrukce horních cest dýchacích, což 
představuje takové léčebné intervence, jako je pronační poloha, nosní vzduchovod, CPAP  
a tracheostomie. Kromě toho za emergentní situaci, kdy chirurgický výkon musí být proveden 
okamžitě, může být považováno odchlípení sítnice. 

 

Ambulantní anestezie 

Data publikovaná ohledně poskytování ambulantní anestezie u pacientů se Sticklerovým 
syndromem jsou omezená. 

Pokud jde o použití opioidní analgezie v mladších věkových skupinách existují obavy tam, 
kde hrozí obstrukce dýchacích cest. 

Zaznamenána byla jedna kazuistika, kde injekce lokálního anestetika do zavedeného 
orbitálního katétru, který migroval centrálně, vedla k úmrtí dospělého pacienta v domácí péči. 

 

Porodnická anestezie 

Nejsou publikována žádná data nebo zaznamenány zkušenosti s těhotenstvím nebo 
porodem u pacientek se Sticklerovým syndromem.  Vzhledem k předpokládanému riziku 
obtížného zajištění dýchacích cest v kombinaci s těhotenstvím by bylo vhodné vyhnout se 
celkové anestezii. Je na místě důsledně naplánovat techniku regionální anestezie. Postup 
musíme zvažovat v souvislosti s páteřními projevy choroby, které mohou spinální anestezii 
komplikovat, ale nemusí být nutně kontraindikací neuroaxiální blokády. Měl by být 
vypracován plán, který bude založen na rozhodnutí matky a komplexním zhodnocení 
anesteziologem. 

 

Farmakologické interakce 

Nejsou popsána žádná data, která by zaznamenala existenci farmakologických interakcí. 
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