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Doporuceni pro vedeni anestezie
u Stuve-Wiedemannova syndromu

Nazev nemoci: Stive-Wiedemannlv syndrom

ICD 10: Q78.8
Synonyma: (ve starsi literatufe také znamy jako Schwartz-Jampeliv syndrom typ 2)
Souhrn o nemoci:

Stive—Wiedemannuv syndrom (SWS) je autozomalné recesivné dédi€né onemocnéni
charakterizované kongenitalni skeletalni dysplazii a zivot ohrozujici dysfunkci autonomniho
nervového systému. SWS je zplsoben mutaci v genu LIFR (leukemia inhibitory factor
receptor; 151443) na chromozomu 5p13.1. SWS byl zaznamenan u odliSnych etnickych
skupin v&etné Evropanu, Severoameri¢anu, Romu a Arabu. Zda se, Ze toto onemocnéni je
zvlasté Casté ve Spojenych arabskych emiratech.

Klinicka charakteristika SWS zahrnuje ohnuti dlouhych kosti, kamptodaktylii, deformity
kloubl a koncetin, facialni dysmorfii, hypotonii, rlistovou retardaci, obtize s pfijmem potravy
a polykanim.

Klinicky pribéh je komplikovan pfedevsim neoekavanymi epizodami hypertermie, respiracni
insuficience a obtiznou alimentaci. O¢ekavana délka zivota je nizka, pacienti umiraji v raném
véku.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagnoza

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

SWS je zpusobené mutaci v genu LIFR na chromozomu 5q13.1. Byva pomérné ¢asty ve
Spojenych arabskych emiratech s prevalenci 0,5/10 000 porodu [5].


http://www.orpha.net/

Klinicka charakteristika SWS zahrnuje ohnuti dlouhych kosti, hypertelorismus, mikrognacii,
opi¢i ryhou na dlani, trismus, kamptodactylii, deformity kloubu a kon¢etin, facialni dysmorfii,
hypotonii, ristovou retardaci a obtize s pfijmem potravy a polykanim [6,7]. Neurologické
symptomy se podobaji dysautonomii s teplotni nestabilitou, snizenym pocitem bolesti a
chybéjicimi rohovkovymi reflexy; intelektualni schopnosti jsou vSak normalni.

Klinicky pribéh je komplikovany pfedevsim neoCekavanymi epizodami hypertermie,
respiracni insuficience a alimenta¢nimi obtizemi [7,8]. Oekavana délka Zivota je nizka,
jedinci umiraji v raném véku. SWS muze byt spojeny také s abnormalitami
kardiovaskularniho systému, pfedevsim plicni hypertenzi pfi poSkozeni stény arterii [9].

Typické vykony

Ortopedické (kostni, kloubni a patefni deformity) a o€ni vykony (katarakta, zakal).
Existuje nékolik daldich hlaseni, jakoz i néktera teoreticka rizika, ackoli jejich klinicky vyznam

je nejisty [20]. U dvou pfipadd byla po spondylochirurgickych vykonech popsana
kvadruplegie [22].

Typ anestezie

V odborné literatufe je k nalezeni pouze jedina kazuistika bezproblémového podani
anestezie tfiletému ditéti.

Nezbytna doplikova predoperacni vysetreni (vedle standardni péce)

Nezbytné je ddkladné vySetfeni respiracniho a kardiovaskularniho systému. V souvislosti
se SWS [23] byl zaznamenan vySsi vyskyt srde€nich abnormalit, anestezii by mél idealné
podavat Iékar zbéhly v kardioanestezii.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Nejsou popsany specifické deformity ovliviiujici zajisténi dychacich cest, nicméné je tfeba

oCekavat obtiznéjsi intubaci. Proto je vhodné mit pfipravené dodateéné pomucky a postup
pfi uvodu do anestezie.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatu

Dle obvyklych doporuéeni.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace
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Dle obvyklych doporuceni.

Zvlastni opatieni pfFi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta.

Vzhledem k deformitam koncetin je nutné polohovana vénovat plnou pozornost.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Pro SWS nejsou k dispozici Zzadna data, ale interakce jsou mozné.

Anesteziologicky postup

Neexistuji doporuena nebo kontraindikovana anestetika. Na misté je opatrné davkovani
vSech IéCiv.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Kontinualni perioperacni monitorovani télesné teploty.

Dulezita je monitorace respiracnich a kardiovaskularnich funkci, které jsou u téchto pacient(
zvlasté zranitelné.

Mozné komplikace

Hypertermické epizody +
Respiracni insuficience +
Obtizné zajisténi dychacich cest +
Hemodynamickd nestabilita +
Aspirace +
Abnormalni odpovéd na myorelaxans ?
Riziko maligni hypertermie +/?

Pooperaéni péce
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Monitorovani na dospavacim pokoji a JIP je zavislé na preoperacnich potizich a pribéhu
vykonu a anestezie.

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

Nejsou Zzadné informace.

Ambulantni anestezie

Nejsou hlaseny.

Porodnicka anestezie

Nikdy nepopsana. Téhotenstvi neni mozné.
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Priloha 1 Pribuznost s ostatnimi onemocnénimi

SWS se klinicky pfekryva s Crisponiho syndromem, pfedevsim pokud jde o neoekavané hypertemni
epizody. Oba jsou zpusobeny mutaci genu souvisejiciho s drahou receptoru ciliarniho neurotropniho
faktoru (CNTF-receptor). Crisponiho syndrom je zpusoben mutaci v CRLF1 (cytokine receptor-like
factor 1) [13]. CRLF je zapojen do drahy CNTF-receptoru, jejiz soucasti je také receptor LIFR [14].
Toto onemocnéni zplsobuje spontanni epizody hypertermie, které odrazi uvolnéni cytokind. Nedavno
byla vyslovena hypotéza, Ze takto postizené déti jsou vystaveny riziku nahlého umrti [15].

Pokud se setkame s ditétem s deformitami dlouhych kosti, méli bychom myslet i na kampomelickou
dysplazii, Schwartz—Jampel syndrom a Ehlers—Danlos(iv syndrom typ IX [5,7]. SWS mUze byt spojen i
s mitochondrialni poruchou pfi mutaci genu ND1 vedouci k poSkozeni oxidativni fosforylace [16,17].
Neni jasné, zda se jedna o koincidenci nebo skute&nou pfibuznost.

V odborné literatufe je diskutovana nachylnost ke vzniku maligni hypertermie. Jsou zaznamenany dva
nepfili§ specifické pfipady, kdy hypertermni epizody probéhly u pacientd s diagnostikovanym
Schwartz—Jampelovym syndromem 1. Zaznamenany byly v dobé, kdy byl SWS povazovan za
identicky se Schwartz—Jampelovym syndromem. Jeden z pfipadl je datovan roku 1978 [18].
Pacientovi byl podan atropin, ketamin, N20/O2 a kurare. Béhem 10 minut doslo k vzestupu télesné
teploty 0 1,5 °C a mirnému vzestupu kreatinkinazy (216 mU-mlIt). Vykon byl zruSen, pacientka se
zotavila a druhy den byla propusténa domd. Ke stanoveni diagnézy nebyla provedena svalova biopsie
a IVCT. Pozoruhodné je, Ze nebyly pouZzity Zadné latky triggerujici rozvoj MHS. Druhy pfipad byl
zaznamenan v roce 1974 [19]. Tomuto pacientovi byl podan N20O/O2 a halotan, béhem vykonu doslo
k narudeni termoregulace a vzniku mirné hypertermie. | vtomto pfipadé nebyla diagnéza MH
potvrzena. Navzdory nejasnostem si je tfeba uvédomit, ze hypertermni epizody jsou charakteristickym
znakem SWS a jsou nasledkem naruSeni drahy receptoru ciliarniho neurotropniho faktoru, bez
jakéhokoliv vztahu k molekularnimu nebo genetickému pozadi MHS.
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