orphan Y

DoporucCeni pro vedeni anestezie u

Treacher Collins syndrom

Nazev nemoci: Treacher Collins syndrom

ICD 10: Q75.4
Synonyma: mandibulofacialni dysostéza, Franceschetti-Zwahlen-Klein syndrom

Treacher Collins (TCS) syndrom je vzacna porucha kraniofacialniho vyvoje s incidenci
pfiblizné 1:50000 zivé narozenych déti vychazejici z mutace TCOF1 genu (1). Prestoze
Thomson (2) a Berry (3) byli pravdépodobné prvnimi, kdo popsali znaky, které jsou nyni
spojovany s timto syndromem, Dr Edward Treacher Collins, anglicky chirurg a oftalmolog,
jako prvni charakterizoval celkové tento stav v roce 1900 (4,5). Syndrom se projevuje
autozomalné dominantni dédi¢nosti s variabilni penetranci. Okolo 60 % pfipadu vznika
novou mutaci v TCOF 1 genu bez pfedchozi rodinné anamnézy (1). Jedna se o poruchu
bunécéné proliferace nervové trubice postihujici prvni a druhy zaberni oblouk. Z téchto
ddvodu je porucha vzdy oboustranna a lokalizovana strikiné na oblast hlavy a krku. Klinické
projevy a zavaznost poruchy jsou variabilni.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
KaZzdy pacient je jedinecny

Mozn4 Spatna diagnoza

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



http://www.orpha.net/

Souhrn o nemoci

Pro anestezii relevantni zakladni rysy onemocnéni zahrnuji kostni hypoplazii horni a dolni
Celisti a licni kosti, maly vstup do dutiny ustni, tzv. gotické patro a zavazné abnormality
temporomandibulariho skloubeni. Mezi dalSi nalezy patfi hypoplazie mékkych tkani
pozorovatelnych prednostné na licni kosti, spodni hrané oCnice a tvafi, antimongoloidni
abnormality usniho boltce v€etné anocie s atrézii zevniho zvukovodu a abnormality kostniho
aparatu stfedniho ucha. Casta je také pFitomnost retrognacie nebo mikrognacie. Rozstépy
patra jsou pfitomny az u 35 % pacientu a dalSich 30-40 % trpi vrozenou vadou palato-
pharyngu. DalSimi charakteristikami jsou chronicka respiracni tisen, obstrukéni spankova
apnoe (OSA) a nahla smrt. Mezi vzacnéjsi nalezy patfi vady patefe nebo srdce. Lidé s TCS
maji obvykle normalni inteligenci.

Anestezie téchto pacientu s ohledem na naro¢nost ventilace obli¢ejovou maskou a obtiznou

intubaci béznymi nastroji je opravdovou vyzvou (6,7). Jako prvni tuto skuteCnost popsal Ross
v roce 1963 (8).

Typické vykony

Zakroky na dychacich cestach: distrakce dolni Celisti, tracheostomie

Kraniofacialni vykony: rozstépové operace, operace orbity a jafmového oblouku (v€etné
kostniho $tépu), orthognatické operace maxilly (napf. Le Fort | osteotomie) a mandibuly (9).

ORL vykony: tympanostomie, otoplastika

Typ anestezie

Klicové postaveni vrozvaze nad anestezii TCS pacientd zaujima pFedpoklad obtizné
intubace (viz nize). Kromé& oclekavané obtizné intubace nejsou znamy ZzZadné dalsi
kontraindikace k uziti anesteziologické medikace nebo technik u téchto pacientd.

U dospélych pacientl se zda byt rozumné zapojeni regionalnich technik anestezie s cilem
vyvarovani se postupll, kdy je nutné zajisténi dychacich cest. Regionalni anestezie /
analgezie muze také redukovat pooperacni riziko obstrukce dychacich cest nizSi potfebou
opioida.

Nezbytna doplikova predoperacni vysetreni (vedle standardni péce)

Mlze se vyskytovat soubézné syndrom spankové apnoe (podstoupeni vySetfeni je mozné
indikovat v individualnich pfipadech)

Zvlastni pfiprava na zajisténi dychacich cest

Vzdy je nutna ddkladna pfiprava na obtizné zajisténi dychacich cest. Toto je nej¢astéjSi
problém, se kterym je mozné se setkat v pribéhu anestezie.
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Ventilace obliCejovou maskou po uvodu do anestezie, at uZz s ustnim vzduchovodem nebo
bez né&j, byla popisovana jako obtizna az u jedné tretiny populace pacientl s TCS (6).
Znac¢na €ast déti s TCS vyzZaduje intubaci jinou technikou nez bé&Zznou pfimou laryngoskopii.

na obtiznou intubaci vzdy, a to i v pfipadech, kdy pfedchozi intubace v mladSim véku byla
uspésna a bez komplikaci. Navic, na rozdil od Pierre Robin sekvenci, pacienti s TCS, ktefi
podstoupili korekéni distrakci mandibuly, jsou stéle obtiZzné intubovatelni (10).

Pfiprava na obtiZznou intubaci zahrnuje:
e anamnéza pfedchozich celkovych anestezii a obtiznych intubaci

o vySetfeni dychacich cest véetné zkousky otevieni uUst a pohyblivosti
temporomandibularniho skloubeni a pfitomnost zubnich nahrad.

o Dostupnost vybaveni pro obtiZnou intubaci na operacnim sale a zkuSena asistence.
Toto zahrnuje pfipravu palety alternativnich pomucek k zajisténi dychacich cest a
technik / plan popsanych v algoritmu obtizné zajisténi dychacich cest (11,12) jako
jsou: vodi¢, buzie, videolaryngoskop, fibroopticka intubace, technika dvou
anesteziologu, paraglosalni techniky (13). Laryngealni masky (LMA) nebo druha
generace supraglotickych pomulcek jako napf. i-gel (14) byly Uspé&sné pouzity k
udrzeni prachodnosti dychacich cest v situacich obtizné intubace. Vybaveni a
zkuSeny personal pro scénar situaci ,can't intubace, can’t oxygenate® (CICO) musi
byt dostupny pfipraveny pfimo na opera¢nim sale (11,12,15).

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatui

Neni hlaSeno

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni hlaseno

Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Méla by byt zajiSténa dostateCna ochrana o€i, zejména béhem kraniofacialnich a ORL
vykonu. — napf. lubrikace a uzavfeni vicek.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neni hlaseno

Anesteziologicky postup

Je tfeba se vyhnout sedativni premedikaci, kdykoli je to mozné. Pro riziko obstrukce
dychacich cest by nemélo byt pooperaéné podavano nadmérné mnozstvi opioidd. Pokud je
to mozné, mély by byt pouzity techniky regionalni anestezie a ,opioid-sparing“ analgetika.
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Vzdy je tfeba predpokladat obtizné zajiSténi dychacich cest (viz sekce ,zvlastni pfiprava na
zajisténi dychacich cest®). Anesteziologické techniky v pfipadé predpokladaného obtizného
zajisténi dychacich cest zahrnuji maximalné dlouhou spontanni ventilaci. Inhalaéni ivod do
anestezie nebo infuze remifentanilu ¢i dexmedetomidinu mohou zajistit vhodné podminky pro
intubaci pfi zachované spontanni ventilaci. Priichodnost dychacich cest manualni ventilaci
obli¢ejovou maskou by méla byt potvrzena vzdy pfed podanim svalového relaxans (vyjimkou
je vznik laryngospasmu).

Pacienti by méli byt extubovani az pfi plném védomi a za stale pfitomnosti vesSkerého
vybaveni pro pfipad urgentni reintubace (16).

Zvlastni ¢i doplinujici monitorace

Urover monitorace vyplyva z povahy chirurgického vykonu.

Dbejte zvlastni péc&i o endotrachealni rourku (dostate¢na fixace s ohledem na operacni pole).
Byly popsany jeji peroperacni dislokace (6). Monitorace EtCO; je nezbytna pro potvrzeni
spravné polohy a pro kontrolu dislokace.

Pooperacné je dllezité monitorovat vSechny znamky mozné obstrukce dychacich cest.

Mozné komplikace

Manipulace v dychacich cestach mize v situacich obtizného zajisténi dychacich cest
zpUsobit poranéni zubu, laceraci rtu nebo dasni a post-extubac¢ni edém a stridor.

Byly popsany dislokace endotrachealni rourky béhem operace (6).

Byla popsana ruptura Zaludku u ditéte pfi scénafi CICO (17).

Pooperacni péce

Pooperatné je nezbytna monitorace projevl obstrukce dychacich cest (v€etné stridoru),
zejména u pacientll s OSA. CPAP mulze byt v pooperaénim obdobi potieba k zajisténi
adekvatni oxygenace.

Volba vhodné pooperacni péce na oddéleni vychazi z povahy chirurgického zakroku a stavu
dychacich cest pacienta. Mize byt indikovan pobyt na jednotce intenzivni pée nebo na
oddéleni s vysSi urovni péfe a monitorace. Pokud neni pacient sméfovan na jednotku
intenzivni péce, monitorace SpO, na dospavacim oddéleni je naprosto zasadni k Casnému
zachytu respiraCnich obtizi.

Informace o akutnich komplikacich spojenych s nemoci / diferencialni diagnostika

Treacher Collins syndromem je ,can’t intubace, can’t oxygenate” (CICO).
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Ambulantni anestezie

Zavisi pfipad od pfipadu s ohledem na povahu vykonu a vliv anestezie na dychaci cesty
pacienta.

Porodnicka anestezie

Dfive zminéna doporuceni a regionalni techniky jsou s vyhodou, kdykoli je mozné je pouzit.
Jsou dokumentovany urgentni situace selhané intubace, kdy laryngealni masky (LMA) nebo

druha generace supraglotickych pomucek (i-gel) zajistily adekvatni vyménu plyna véetné
situaci urgentniho cisafského fezu (18).
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Datum posledni Gpravy: fijen 2015 (pieklad duben 2020)
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intenzivni mediciny, Fakultni nemocnice Plzen a Lékarska fakulta Univerzity Karlovy v Plzni,
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Zastita prekladu do éeského jazyka:
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https://www.akutne.cz/
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