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Doporučení pro vedení anestezie 
u Stüve–Wiedemannova syndromu 

Název nemoci: Stüve-Wiedemannův syndrom 

 
ICD 10:  Q78.8 
 
Synonyma: (ve starší literatuře také známý jako Schwartz-Jampelův syndrom typ 2) 
 
Souhrn o nemoci:   
 
Stüve–Wiedemannův syndrom (SWS) je autozomálně recesivně dědičné onemocnění 
charakterizované kongenitální skeletální dysplazií a život ohrožující dysfunkcí autonomního 
nervového systému. SWS je způsoben mutací v genu LIFR (leukemia inhibitory factor 
receptor; 151443) na chromozomu 5p13.1. SWS byl zaznamenán u odlišných etnických 
skupin včetně Evropanů, Severoameričanů, Romů a Arabů. Zdá se, že toto onemocnění je 
zvláště časté ve Spojených arabských emirátech.  
 
Klinická charakteristika SWS zahrnuje ohnutí dlouhých kostí, kamptodaktýlii, deformity 
kloubů a končetin, faciální dysmorfii, hypotonii, růstovou retardaci, obtíže s příjmem potravy 
a polykáním.  
 
Klinický průběh je komplikován především neočekávanými epizodami hypertermie, respirační 
insuficience a obtížnou alimentací. Očekáváná délka života je nízká, pacienti umírají v raném 

věku.   

 

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 

 
 
 
 
 
SWS je způsobené mutací v genu LIFR na chromozomu 5q13.1. Bývá poměrně častý ve 
Spojených arabských emirátech s prevalencí 0,5/10 000 porodů [5].  
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Klinická charakteristika SWS zahrnuje ohnutí dlouhých kostí, hypertelorismus, mikrognacii, 
opičí rýhou na dlani, trismus, kamptodactylii, deformity kloubu a končetin, faciální dysmorfii, 
hypotonii, růstovou retardaci a obtíže s příjmem potravy a polykáním [6,7]. Neurologické 
symptomy se podobají dysautonomii s teplotní nestabilitou, sníženým pocitem bolesti a 
chybějícími rohovkovými reflexy; intelektuální schopnosti jsou však normální. 
 
Klinický průběh je komplikovaný především neočekávanými epizodami hypertermie, 
respirační insuficience a alimentačními obtížemi [7,8]. Očekávaná délka života je nízká, 
jedinci umírají v raném věku. SWS může být spojený také s abnormalitami 
kardiovaskulárního systému, především plicní hypertenzí při poškození stěny arterií [9].  

 

Typické výkony 

Ortopedické (kostní, kloubní a páteřní deformity) a oční výkony (katarakta, zákal).  

Existuje několik dalších hlášení, jakož i některá teoretická rizika, ačkoli jejich klinický význam 
je nejistý [20]. U dvou případů byla po spondylochirurgických výkonech popsána 
kvadruplegie [22].  

 

Typ anestezie 

V odborné literatuře je k nalezení pouze jediná kazuistika bezproblémového podání 
anestezie tříletému dítěti. 

 

Nezbytná doplňková předoperační vyšetření (vedle standardní péče) 

Nezbytné je důkladné vyšetření respiračního a kardiovaskulárního systému. V souvislosti 
se SWS [23] byl zaznamenán vyšší výskyt srdečních abnormalit, anestezii by měl ideálně 
podávat lékař zběhlý v kardioanestezii.  

 

Zvláštní příprava na zajištění dýchacích cest 

Nejsou popsány specifické deformity ovlivňující zajištění dýchacích cest, nicméně je třeba 
očekávat obtížnější intubaci. Proto je vhodné mít připravené dodatečné pomůcky a postup 
při úvodu do anestezie.  

 

Zvláštní příprava před podáním krevních derivátů 

Dle obvyklých doporučení. 

 

Zvláštní příprava před zahájením antikoagulace 
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Dle obvyklých doporučení.  

 

Zvláštní opatření při polohování, transportu a mobilizaci pacienta.  

Vzhledem k deformitám končetin je nutné polohována věnovat plnou pozornost. 

 

Interakce chronické medikace a anesteziologických agens 

Pro SWS nejsou k dispozici žádná data, ale interakce jsou možné.  

 

Anesteziologický postup 

Neexistují doporučená nebo kontraindikovaná anestetika. Na místě je opatrné dávkování 
všech léčiv.  

 

Zvláštní či doplňující monitorace 

Kontinuální perioperační monitorování tělesné teploty.  

Důležitá je monitorace respiračních a kardiovaskulárních funkcí, které jsou u těchto pacientů 
zvláště zranitelné.  

 

Možné komplikace 

Hypertermické epizody    + 

Respirační insuficience    + 

Obtížné zajištění dýchacích cest   + 

Hemodynamická nestabilita    + 

Aspirace      + 

Abnormální odpověď na myorelaxans  ? 

Riziko maligní hypertermie    +/? 

 

 

 

Pooperační péče 
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Monitorování na dospávacím pokoji a JIP je závislé na preoperačních potížích a průběhu 
výkonu a anestezie. 

 

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

Nejsou žádné informace.  

 

Ambulantní anestezie 

Nejsou hlášeny. 

 

Porodnická anestezie 

Nikdy nepopsána. Těhotenství není možné. 
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Příloha 1 Příbuznost s ostatními onemocněními 
 
SWS se klinicky překrývá s Crisponiho syndromem, především pokud jde o neočekávané hypertemní 
epizody. Oba jsou způsobeny mutací genu souvisejícího s dráhou receptoru ciliárního neurotropního 
faktoru (CNTF-receptor). Crisponiho syndrom je způsoben mutací v CRLF1 (cytokine receptor-like 
factor 1) [13]. CRLF je zapojen do dráhy CNTF-receptoru, jejíž součástí je také receptor LIFR [14]. 
Toto onemocnění způsobuje spontánní epizody hypertermie, které odráží uvolnění cytokinů. Nedávno 
byla vyslovena hypotéza, že takto postižené děti jsou vystaveny riziku náhlého úmrtí [15].  
Pokud se setkáme s dítětem s deformitami dlouhých kostí, měli bychom myslet i na kampomelickou 
dysplázii, Schwartz–Jampel syndrom a Ehlers–Danlosův syndrom typ IX [5,7]. SWS může být spojen i 
s mitochondriální poruchou při mutaci genu ND1 vedoucí k poškození oxidativní fosforylace [16,17]. 
Není jasné, zda se jedná o koincidenci nebo skutečnou příbuznost.  
 
V odborné literatuře je diskutována náchylnost ke vzniku maligní hypertermie. Jsou zaznamenány dva 
nepříliš specifické případy, kdy hypertermní epizody proběhly u pacientů s diagnostikovaným 
Schwartz–Jampelovým syndromem 1. Zaznamenány byly v době, kdy byl SWS považován za 
identický se Schwartz–Jampelovým syndromem. Jeden z případů je datován roku 1978 [18]. 
Pacientovi byl podán atropin, ketamin, N2O/O2 a kurare. Během 10 minut došlo k vzestupu tělesné 

teploty o 1,5 C a mírnému vzestupu kreatinkinázy (216 mUml-1). Výkon byl zrušen, pacientka se 
zotavila a druhý den byla propuštěna domů. Ke stanovení diagnózy nebyla provedena svalová biopsie 
a IVCT. Pozoruhodné je, že nebyly použity žádné látky triggerující rozvoj MHS. Druhý případ byl 
zaznamenán v roce 1974 [19]. Tomuto pacientovi byl podán N2O/O2 a halotan, během výkonu došlo 
k narušení termoregulace a vzniku mírné hypertermie. I v tomto případě nebyla diagnóza MH 
potvrzena. Navzdory nejasnostem si je třeba uvědomit, že hypertermní epizody jsou charakteristickým 
znakem SWS a jsou následkem narušení dráhy receptoru ciliárního neurotropního faktoru, bez 
jakéhokoliv vztahu k molekulárnímu nebo genetickému pozadí MHS. 
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