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DoporucCeni pro vedeni anestezie u

Syndromu trizomie 18

Nazev nemoci: Trizomie 18
ICD 10: Q91.1

Synonyma: Edwards(v syndrom; syndrom trizomie E; kompletni trizomie 18, chromozom
18; syndrom kompletni trizomie 18

Souhrn o nemoci: Trizomie 18, druhé nej¢astéjsi autozomalni chromozomalni onemocnéni
po trizomii 21, je charakterizovana pfitomnosti jednoho chromozému 18 navic; bud jako
kompletni trizomickd mozaika, nebo parcialni trizomie 18q. Klinicky obraz je charakterizovan
ristovou retardaci, ktera zacina jiz v prenatalnim obdobi; specifickym kraniofacialnim
fenotypem a vyznamnou retardaci psychomotorického a kognitivniho vyvoje. Typické
kraniofacialni rysy zahrnuji dolichocefalii, uzké ocni $térbiny, mikrognacii, anomalie usnich
boltch a prebyteCné kozni fasy na zadni strané krku. Bé&zné se vyskytuji vyznamné
systémové malformace, které mohou zasahnout kterykoliv organ a organovy systém. Mohou
se objevit obtize kardiovaskularni, respiracni, oftalmologické, muskuloskeletalni,
urogenitalni, nadorové, neurologické a vyvojové. Prenatalni a postnatalni kojenecka
umrtnost je vysoka. Median postnatalniho preziti je tfi az 4,5 dne; pfiblizné 50 % déti
s trizomii 18 Zije déle nez tyden a jen pét az 10 % déti pfeziva déle nez jeden rok. Hlavnimi
pri¢inami umrti jsou centralni apnoe, srde¢ni selhani zpusobené kardialnimi malformacemi,
respirani selhavani zplsobené hypoventilaci, aspiraci nebo obstrukci hornich cest
dychacich. Z davodu kratké ocekavané priimérné délky zivota je eticky otazné, zda détem
s Edwardsovym syndromem nabizet intervencni chirurgické zakroky.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineCny

Mozna Spatna diagnéza

i ) Vice informaci o nemoci, referenénim centriim a organizaéni informace naleznete
na webu Orphanet: www.orpha.net



http://www.orpha.net/

Typické vykony

VétSina chirurgickych zakrokll zahrnuje kardiochirurgické zakroky z divodu vrozenych
srdeCnich vad, jako jsou uzavéry defektu septa sini (ASD) nebo komor (VSD), ligace
patentniho ductus arteriosus (oteviena Botallova ducej, PDA), bandaz plicnice nebo srdeé¢ni
katetrizace. Z etickych ddvodu mohou byt upfednostnény paliativni chirurgické zakroky pred
korektivnimi. Korektivni zakroky maiji také delSi dobu trvani zakroku a anestézie, vyzaduji
vétsi mnozstvi krevnich derivatd a jsou spojeny s vys$Sim rizikem perioperacnich infekci.

DalSi mozné chirurgické zakroky jsou intervence z divodu gastrointestinalnich anomalii jako
napfiklad omfalokéla, malrotace, Meckeluv divertikl a gastrostomie, dale fundoplikace, fuze
patefnich obratll, operace polydaktylie, roz§tépu patra nebo rtu, tracheostomie, operace
ezofagealni atrézie/pistéle, operace strabismu, nebo operace tfiselné kyly.

Kvuli zvySsenému riziku umrti v priilbéhu prvniho mésice zZivota a sou€asné se vyskytujici
vyznamné vyvojové retardaci u prezivajicich déti se Casto pochybuje o tom, zda jsou
chirurgické zakroky nezbytné. Pfi rozhodovani jak chirurgicky postupovat maiji hrat dalezitou
roli nejen nazory zkusenych lékaru, ale i prani rodic¢t o své dité dale peCovat.

Typ anestezie

Vzhledem ktypu chirurgickych zakrokd a profilu pacientl je zfejmé celkova anestézie
nejlepsSim (ne-li jedinym) feSenim.

V literatufe nejsou uvadéna zadna data tykajici se pouziti neuroaxialnich, regionalnich nebo
lokalnich anesteziologickych technik u déti s Edwardsovym syndromem. Tyto postupy
mohou byt pouzity u starSich déti, ale jejich provedeni mlze byt obtizné nebo nemozné
z divodu malformaci patefniho kanalu jako napfiklad skoliézy a dalSich vyvojovych vad,
mentalni retardace a uzkosti.

Nezbytna dopliikova predoperacni vySetreni (vedle standardni péce)

Strukturalni srde¢ni vady se vyskytuji u vice nez 90 % déti s timto syndromem, nej¢astéjSimi
vadami jsou defekt septa sini (ASD), defekt septa komor (VSD), patentni ductus arteriosus
(PDA, oteviena Botallova ducej) a kombinované a mnohocetné postiZzeni chlopni. U pacientd
se mlze vyskytovat srde€ni selhani a ¢asné vznikla plicni hypertenze zplisobena srdecnimi
vadami, které mohou zvySovat periopera¢ni mortalitu. U vS8ech pacientl s Edwardsovym
syndromem je nezbytné predoperacné peclivé zhodnotit kardiovaskularni funkce. Vedle
zakladniho pfedoperaéniho vySetieni je dulezitou soucasti pfedoperacni rozvahy i hodnoceni
hemodynamiky, které muaze ovlivnit rozhodnuti o operabilité. Pfed elektivnim chirurgickym
zakrokem muze byt nutné nejprve optimalizovat feSeni pfipadnych plicnich komplikaci jako
naptiklad pneumonie zplUsobené plicni kongesci pfi srde¢ni dysfunkci.

Respiraéni obtiZze jako napfiklad obstrukce hornich cest dychacich, hypoventilace a centralni
apnoe jsou nejCastéjSimi priCinami mortality. Tyto potize se mohou vyskytnout také
souCasné s dalSimi  strukturalnimi  defekty, jako je laryngomalacie @ nebo
tracheobronchomalacie, i dalSimi problémy nejriznéjSiho plvodu, napfiklad ¢asné vzniklou
plicni hypertenzi, obtizemi s krmenim, opakovanymi aspiracemi a gastroezofagealnim
refluxem, které v§echny mohou vést k zavaznym respiracnim pfiznakim. U starSich kojenct
se udava také CastéjSi nez olekavatelny vyskyt obstrukéni spankové apnoe. V pfipadé
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vyskytu nékterého nebo nékolika téchto faktorl je tfeba velmi peclivé a obezfetné planovat
perioperaéni zajisténi dychacich cest.

Vyznamné systémové malformace se vyskytuji b&Zzné a mohou postihovat kterykoliv organ
nebo organovy systém. Renalni selhani neni Casté, ackoliv strukturalni urogenitalni defekty
lze pozorovat u 25-50 % pacientd — napfiklad podkovovita ledvina, ktera muze vést
k infekcim mog&ovych cest. Casté funkéni neurologické obtize jsou hypotonie (v kojeneckém
véku), hypertonie (u starSich déti), centralni apnoe a kfe€e. Funkéni stav kardiovaskularniho,
respiracniho, muskuloskeletalniho, urogenitalniho a nervového systému je tfeba zhodnotit
v soucinnosti s pediatry.

Po multidisciplinarnim zhodnoceni je nezbytné diskutovat rozhodnuti o planovanych
chirurgickych zdkrocich a moznych operacnich komplikacich s rodi€i ditéte a pfihlédnout
k jejich pranim. Ug&ast rodi¢d na rozhodovacim procesu je vzhledem k etické nejistoté
obzvlasté dulezita.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

| kdyz specifické obtize pfi zajiStovani dychacich cest jako situace ,nelze intubovat, nelze
ventilovat® nejsou uvadény, mohou se vyskytovat kraniofacialni vady, které mohou intubaci a
zajisténi dychacich cest ovlivnit, jako napfiklad rozstép rtu a patra a mikrognéacie. Tyto vady
se mohou vyskytnout izolované nebo sou¢asné s dalSimi kraniofacialnimi syndromy. Pacienti
s izolovanym roz&tépem rtu obvykle nemaiji dalSi obtize s dychacimi cestami. Roz§tép patra
v8ak potize pfi zajiStovani dychacich cest zplsobit mize. Jazyk mlze zapadnout do
roz§tépu a obturovat nosni dutinu. PFfi pouziti svalovych relaxans mlze ochabnuti
orofaryngealnich svali zpUsobit, Ze jazyk bude zcela obturovat orofarynx. Pfipraven
k okamzitému pouziti musi byt ustni vzduchovod spravné zvolené velikosti stejné jako dalSi
pomucky, které mohou pomoci pfi zajisStovani dychacich cest, napfiklad supraglotické
pomucky.

Mikrognacie, hypoplasticka mala mandibula, ktera ma za ddsledek maly retromandibularni
prostor, muze vést k obstrukci hornich dychacich cest tim, Ze jazyk je stlatovan dozadu na
mékké patro a zadni sténu orofaryngu. Rizné stupné obstrukce hornich dychacich cest
mohou zpusobovat chronickou hypoxii a retenci CO2, zvySenou plicni vaskularni rezistenci,
cor pulmonale a srdeCni selhani, a co je jesté dulezitéjSi také akutni cyanotické epizody
s hypoxii mozku, které mohou byt fatalni. Na operacnim sale je podobné jako v pfipadé
roz§tépu patra zasadni pfiprava pro mozné obtizné zajiStovani dychacich cest.
V pooperacnim obdobi muze jako prevence akutni obstrukce dychacich cest poslouzit
polohovani ditéte na bok ¢&i bficho nebo pouziti nosniho vzduchovodu. Pokud to neni
dostacujici, muze byt potfeba pouzit nosni CPAP.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatt

S Edwardsovym syndromem se nepoji 2adné specifické krvacivé choroby/hemoragické
diatézy. V periopera¢nim obdobi se doporu€uje mit pfipraveny skupinové specifické krevni
derivaty s ohledem na pozadavky pfi jednotlivych chirurgickych zakrocich, které jsou spojeny
s vyznamnymi krevnimi ztratami. DoporuCuje se také zejména pied vétSimi chirurgickymi
zakroky provést vySetieni krevniho obrazu a screeningové vysetieni koagulace.
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Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Zadna zvlastni doporudeni

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

U kriticky nemocnych déti se Castéji nez u dospélych vyskytuji vyznamné komplikace a jsou
uvadéna vétsi rizika v pribéhu transportu v ramci nemocnice. Po komplexnich chirurgickych
zakrocich, u nichZ je nasledné vyZadovano sledovani pacienta na jednotce intenzivni péce,
je tfeba transport pacienta na JIP peclivé naplanovat a ucastnit se ho maji zkuseni
zdravotnici, aby se pokud moZno zabranilo vyskytu nezadoucich udalosti jako je hypotenze,
desaturace, arytmie, hyperkapnie nebo acidéza. Uvadi se, ze pacienti na umélé plicni
ventilaci maji vySSi incidenci nezadoucich udalosti, coz ziejmé souvisi se zavaznosti jejich
onemocnéni.

Vyvojové a muskuloskeletalni poruchy u vétsiny téchto déti neumozniuji samostatnou chuzi.
Poopera¢ni maobilizaci tedy u téchto déti nelze otekavat.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Déti s Edwardsovym syndromem mohou uzivat z nejriznéjSich indikaci Siroké spektrum
IéCiv, napfiklad antikonvulziva, neuroleptika, digitalis, diuretika, antacida a antibiotika. Je
vzdy tfeba individualné posoudit mozné Iékové interakce s anestetiky.

Anesteziologicky postup

Protoze Udaje tykajici se anesteziologickych postupt u pacientl s trizomii 18 jsou limitované,
nelze doporucit jednoznacny anesteziologicky protokol. Anesteziologické cile u téchto
pacientd s vrozenymi srdeCnimi vadami a vyznamnymi systémovymi malformacemi zahrnuji
v pfedoperacnim obdobi vhodné zajistit dychaci cesty, pfi indukci anestézie udrzet
hemodynamickou stabilitu s minimalnim poklesem srdec¢ni kontraktility, a dale vyhnout se
arytmiim a zajistit homeostazu mezi systémovym a plicnim ob&éhem.

Sedativni premedikace je mozna, zejména u starSich mentalné retardovanych déti maze
zabranit strachu ze separace od rodi¢u, nebo jej alespori omezit. Ale pouziti sedativ s sebou
nese u déti, a zvlasté u kojencl, také riziko respiraéni deprese, tj. hypoventilace, nebo
obstrukce hornich dychacich cest.

Zajisténi zilniho vstupu muaze byt problematické. Néktefi pacienti jiZ mohou mit zajiStény
intravendzni (i.v.) vstup pfi pfijmu na operacni sal. Pokud tomu tak ovSem neni, je mozné
pouzit k indukci anestézie inhalacni anestetika. Indukce anestézie volatilnimi anestetiky pfi
kardiochirurgickych zakrocich pro vrozené srdecni vady muize mit potencialné zavazné
nasledky, protozZe tyto latky mohou ohrozit hemodynamickou stabilitu. Zda se, Zze sevofluran
ma méné kardiodepresivnich uc€inkd nez ostatni halogenované derivaty.

Zavedeni centralniho Zilniho katétru mize byt nutné kvuli podstaté samotného zakroku nebo
z davodu nedostate¢né kvality periferniho zilniho vstupu. Courreges et al. v této souvislosti
upozorfiuji na to, Ze pokouset se zavést centraini Zilni katétr do podklickove Zily je chybou,
protoZe u Edwardsova syndromu se ¢asto vyskytuje aberantni podklickova tepna.
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U pacientl s intrakardialnim zkratem muze vést pokles systémové vaskularni rezistence
(SVR) zpusobeny anestetiky ke zvySeni pravo-levého zkratu, a tedy ke snizeni poméru
pritokl krve plicnim Ffecistém vzhledem k systémovému, coz muze vést k arterialni
desaturaci.

Clearance etomidatu je u novorozencu a kojencu s vrozenymi srdeénimi vadami nizSi nez
jsou hodnoty publikované u starSich déti bez vrozenych srdeCnich vad. Farmakokinetika
etomidatu je navic v této pediatrické populaci se srde¢nimi vadami velmi variabilni. Pouziti
cisatrakuria je spojené s rychlejSim spontannim zotavenim z nervosvalové blokady ve
srovnani s vekuroniem, ale u novorozencu a kojencll nebyly pozorovany zadné rozdily ve
stfednédobych sledovanych vystupech (outcomes). Opioidy s kratkym poloCasem uc€inku
mohou byt uzite¢né pfi snaze o zvladnuti hemodynamickych parametr(i a respirace.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Druh operacniho zakroku je hlavnim faktorem, ktery bude rozhodovat pfi vybéru pozadované
doplfiujici monitorace. Protoze vétSina déti s Edwardsovym syndromem ma vrozené srdecni
vady, je za standard povazovano monitorovani centralniho zilniho tlaku a invazivni
monitorace krevniho tlaku, a to zvlasté pfi kardiochirurgickych a jinych vyrazné invazivnich
zakrocich. Pro men8i zakroky a chirurgické zakroky s nizkym rizikem je invazivni
monitorovani nepovinne.

Pacienti s PDA jsou nachylnéjSi ke koronarni ischémii. U téchto pacientl je tedy treba

peclivé sledovat hemodynamické zmény a patrat po zménach na EKG, které signalizuji
myokardialni ischémii.

Mozné komplikace

Dobfe znamymi patologickymi faktory, které mohou vést k vzestupu tlaku krve v plicnici, jsou
obstrukce dychacich cest, hypoventilace a hypoxemie.

Z moznych pficin perioperacniho zvraceni je tfeba u starSich kojenct myslet mimo jiné na
gastroezofagealni reflux, gastrointestinalni malformace, jako je atrézie jicnu
s tracheoezofagealni pistéli, a stendézu pyloru, které byly vSechny jako mozné pficiny
popsany v literatufe.

Pooperaéni péce

Respiracni obtiZze jako je obstrukce hornich cest dychacich, hypoventilace a centralni apnoe
jsou nejCastéjsi pfFicinou mortality. Pro tyto déti je tedy pooperacni péce o dychaci systém
obzvlasté dulezita. U nékterych déti miaze byt v pooperaénim obdobi potfebné pouziti
mechanické podpory dychani.

V ¢asném pooperaénim prabéhu po kardiochirurgickych zakrocich se u vice nez 20 %
pacientl vyskytuje syndrom nizkého srdec¢niho vydeje (LCOS), ktery je charakterizovan
Spatnou periferni perfuzi a vysokymi naroky na podporu vazoaktivnimi latkami.

Terapie pooperacni bolesti mize byt u pacientld s vyvojovymi poruchami problematicka,
protoze z dlvodu specifickych neurologickych poruch mohou vyjadfovat bolest rdznymi
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zpUsoby. V této souvislosti se poukazuje na to, Zze dosud neexistuje zadna standardizovana
Skala bolesti nebo skérovaci systém pro déti s poruchami kognitivnich funkci. U téchto
pacientl je pfi hodnoceni bolesti dulezité sledovat fyziologické zmény a zmény chovani.
Vyraz tvafe a agresivni chovani bézné signalizuji bolest. Zdiraznuje se také, ze pooperacni
management bolesti musi zahrnovat jak analgézii, tak anxiolyzu.

U starSich déti s Edwardsovym syndromem muze imunosuprese vést k vysoké prevalenci
umrti v souvislosti s infekcemi. Sepse je jednim z dulezitych vedoucich faktord, které se
podileji na mortalité téchto déti. Prevence zivot ohrozujicich infekci v perioperacnim obdobi
je dulezita.

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

Obstrukéni spankova apnoe a centralni apnoe jsou u téchto pacientd bézné potencialni
problémy. Opioidy mohou zpUsobit v zavislosti na davce inhibici dechovych center.
Anestetické latky, aminoglykosidova antibiotika a lithium mohou prodlouzit dobu
nervosvalové blokady a potencovat riziko pooperacni apnoe.

Ambulantni anestezie

Neuvadi se.

Porodnicka anestezie

Neuvadi se.
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