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Doporuceni pro vedeni anestezie
u Waardenburgova syndromu

Nazev nemoci: Waardenburglv syndrom

ICD 10: Q87.8
Synonyma: Waardenburglv syndrom typ |, typ Il, typ Ill a typ IV

Souhrn o nemoci: Waardenburgiv syndrom je ojedinélé autosomalné dédi¢né a geneticky
heterogenni onemocnéni bunék neuralni listy pojmenované v roce 1951 po holandském
o¢nim lékafi P. J. Waardenburgovi. Na zakladé klinickych projevl rozliSujeme 4 subtypy.
Podle diagnostickych kritérii navrzenych Waardenburgovym konsorciem musi byt
k diagnostice WS typu 1 pfitomny dvé hlavni nebo jedno hlavni a dvé vedlejsi kritéria
(Tabulka 1). WS typ Il postrada telecanthus typicky pro WS typ I. Typ lll, také nazyvany
Klein~Waardenburglv syndrom, je spojen s koncCetinovymi anomaliemi. Typ Il je
nejvzacnéjSim typem. Shah—Waardenburglv syndrom, typ IV, je neobvyklou variantou WS
spojenou s Hirschsprungovou nemoci (kratky uUsek, dlouhy Usek nebo pouha zacpa). Je
pojmenovan po Krishnakumarovi N. Shahovi, ktery vroce 1981 popsal 12 novorozencl
s Waardenburgovym syndromem spojenym s klasickou formou Hirschprungova onemocnéni.
WS patfi mezi neurokristopatie, onemocnéni zplsobené poruchou migrace bunék neuralni
listy béhem embryonaini faze vyvoje. Tyto bunky jsou dulezité pro formaci mnoha télesnych
¢asti, mj. melanocytd, vnitfniho ucha a enteralni nervové soustavy. Mezi dalSi raritni projevy
patfi vestibularni symptomy, abnormality mocového vylucovaciho systému, defekty neuralni
trubice, Sprengelova deformita, rozstép rtu nebo patra, obrna licniho nervu, zbrazdéni jazyka
(lingua scrotalis), laryngomalécie a zavazna cyanoticka kardiopatie.

Medicina se stale vyviji
MoZna nové znalosti
Kazdy pacient je jedinecny

Mozna Spatna diagnéza

(i ) Vice informaci o nemoci, referenénim centrdm a organiza¢ni informace naleznete
na webu Orphanet: www.orpha.net



http://www.orpha.net/

Souhrn o nemoci

U WS | je dominantnim znakem heterozygotni mutace v genu PAX3 na chromozomu 2. WS
typ lll je pfipisovan mutaci v genu PAX2, bud specifické heterozygotni mutaci nebo bialelické
mutaci (vétSina pfipadu je tedy recesivnich). WS typ Il je obvykle pfenasen jako dominantni
znak a souvisi s heterozygotni mutaci v genu MITF (mapovana na chromozomu 3) nebo
SOX10 (chromozom 22). Dva pfipady WS typu Il souvisely s homozygotni mutaci genu
SNAI2 (chromozom 8). WS typ IV je heterogenni onemocnéni, pfipisované bud mutaci
v genu SOX 10 (dominantni znak), EDN 3 (recesivni znak) nebo EDNRB (dominantni nebo
recesivni).

Stoji za povSimnuti, Ze expresivita je mezi jednotlivymi postizenymi Cleny rodiny variabilni.
Néktefi mohou mit pouze zmény pigmentace kGze (skvrny), jini jsou postizeni
Hirschprungovou chorobou a hluchotou.

MenSi mnozZstvi pacientdt sWS typu IV maji navic neurologickou symptomatologii
(neuropatii, centralni dysmyeliniza¢ni leukodystrofii s ataxii, spasticitou, intelektualnim
deficitem a autonomni dysregulaci). Tato dominantni porucha se nazyva PCWH a je
zpusobena nékterymi specifickymi mutacemi v genu SOX10.

Diferencialné diagnosticky, pfi pfitomnosti depigmentovanych pramenu viasi a koznich
skvrn, pomyslime na vitiligo, parcialni albinismus (vzacné spojeny s hluchotou), Rozycki
syndrom (leukodermie, kongenitalni hluchota, svalova atrofie a achalazie), Vogt—-Koyanagi—
Harada syndrom (uveitida, Sedivé vlasy, meningitida a vitiligo autoimunitniho puvodu),
Tietzv syndrom (hluchonémost, modré oci a hypomelandza spojené s heterozygotni mutaci
MITF, a proto alelicky s WS typ Il), tuberézni sklerézu (autosomalné dominantni onemocnéni
s kozni manifestaci, Castymi kfeCovymi zachvaty a intelektualnim deficitem, s mozkovymi,
ledvinnymi, srdecnimi, o¢nimi a plicnimi [ézemi, ale bez hluchoty).

Tabulka 1: Diagnosticka kritéria pro Waardenburgtiv syndrom typ |

Hlavni kritéria Vedlejsi kritéria

Bily pramen vlasu nad ¢elem Siroky/vysoce ulozeny kofen nosu
Pigmentové zmény rohovky Hypoplasie nosnich kfidel

Kongenitalni senzorineuralni ztrata sluchu Synophrys nebo rozSifeni medialni Casti
Postizeni prvni generace pfibuzenstva obodi

Telecanthus nebo lateralizovany medialni KozZni hypopigmentace

ocni koutek PredCasné Sedivéni viasu

Typické vykony

Novorozeneckda a détska chirurgie, o¢ni a ortopedické vykon, kochlearni implantaty.

Typ anestezie

Neni doporu€en konkrétni typ anestezie. V odborné literatufe je k dohledani pouze malé
mnozstvi informaci tykajicich se anesteziologické problematiky u téchto pacientd.
Anesteziolog, ktery se setka s ditétem s depigmentovanym pramenem vlaslt nad ¢elem, by
mél mit na paméti diferencialni diagnostiku a typy WS. Doporuéen je individualni
anesteziologicky postup. PouZiti intravendznich i volatilnich anestetik je povazovano za
bezpecéné. Provedeni periferni nervové blokady je popsano pouze v jednom pfipadé.
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Bé&hem predoperaéniho vySetfeni je nutnd zvySena pozornost pfi koexistenci jinych
systémovych abnormalit, pfi zajiStovani dychacich cest a pfi perioperaéni nutriéni strategii
(riziko malnutrice vzrista s délkou aganglionického Useku stfeva).

Nezbytna dopliikova predoperacni vySetreni (vedle standardni péce)

Predoperacné, kromé rutinnich vySetfeni, jsou specificka vySetfeni doporuena pouze
k ozfejméni pfidruzenych obtizi nez k diagnostice onemocnéni samotného. Pfedoperacni
echokardiografie vylouC€i srde¢ni anomalie, ale t&Zko ji lze doporuéit rutinné. SniZzena
autonomni kontrola srdce byla popsana u pacientli s WS typu IV s mutaci v genu SOX10, ale
bez klinického vyznamu a snormalnim EKG. VySetfeni o¢niho pozadi u pfedCasné
narozenych déti potvrdilo retinopatii nedonoSencl zpusobenou kyslikovou toxicitou atd.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Obtize pfi zajisténi dychacich cest nelze vyloucit a mély by byt vedeny v patrnosti.
V literatufe je pfi obtizné intubaci zminka o pouziti I-gel laryngealni masky.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatui

Podani krve a krevnich derivatd muaze byt nutné predevsim pfi opakovanych chirurgickych
vykonech.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Nejsou k dispozici Zadné zpravy o nutnosti perioperaéni antikoagulace. Imobilni pacienti
s muskuloskeletalnimi deformitami (zfidka pfedevsim u WS typ Ill a PCWH nemoci) vyzaduiji
perioperacni antikoagulaci.

Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Neni hlaseno.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Neni hlaseno.

www.orphananesthesia.eu 3



http://www.orphananesthesia.eu/

Anesteziologicky postup

Pacienti s WS trpi postizenim vice organovych systému. Nezbytné je podrobné predoperacni
vySetfeni. Anestezie by méla byt podavana s opatrnosti a dle principl détské anestezie.
Lékar se muze setkat s komplikacemi vyplyvajicimi z hluchoty.

Pfitomné systémové abnormality, v zavislosti na vé&ku prezentace a rozsahu postizeni
muskoloskeletalniho systému, mohou znesnadnit provedeni regionalni i celkové anestezie.

Z davodl facialniho dysmorfismu, hypoplastickych nosnich kfidel a svalovych kontraktur
muze byt problematicka ventilace obli€ejovou maskou. PFi rozStépu rtu a patra nelze vyloudit
obtiZznou intubaci.

Stfevni obstrukce a opakované operacni vykony na gastrointestinalnim traktu mohou byt
davodem k elektrolytové dysbalanci.

Malnutrice je divodem alterované farmakodynamiky a kinetiky, davkovani jednotlivych I&Civ
je tifeba peclivé zvazit.

PFritomnost albinismu muaze byt pfekazkou pro spravné zhodnoceni kapilarniho navratu a
bledosti.

Polohovani pacient byva obtizné zejména pro v pozdéjSim véku se prezentujici spasticitu a
svalové kontraktury.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Neni hlaseno.

Mozné komplikace

Obtizné zajisténi dychacich cest, elektrolytova nerovnovaha, malnutrice, autonomni
dysfunkce, komplikace kolostomie.

Pooperaéni péce

Indikovana je dusledna monitorace pro riziko respiracni deprese a apnoickych pauz.
Vzhledem k alterované farmakodynamice a kinetice pfi zavazné malnutrici je vysSi
pravdépodobnost pfedavkovani anestetiky, opioidy a myorelaxancii. Na paméti bychom méli
mit i moznou snizenou produkci slz a slin.

Dulezita je péCe o kolostomii a udrzeni normotermie. Je zaznamenan pfipad umrti
novorozence na sclerema neonatorum zpusobené hypotermii.
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Akutni komplikace spojené s nemoci a jeji vliv na prabéh a zotaveni z anestezie

Moznym akutnim vykonem u novorozencl je provedeni laparotomie pro stfevni obstrukci.
Anestezii by mél podavat zkuSeny anesteziolog pfipraveny na moznost obtizené intubace.

Ambulantni anestezie

Kratké a stfedné dlouhé vykony mohou byt provedeny dle standard( ambulantni anestezie

Porodnicka anestezie

V odborné literatufe doposud nejsou zaznamy o podani porodnické anestezie pacientim s
WS. Je dulezité zduraznit, ze Cetné pfipady WS typu | a Il jsou familiarni, s dominantni
dédiCnosti, postizeny jsou tedy i zenské subjekty, které porodily déti. Velmi pravdépodobné
neni pfitomno vysSi riziko porodnickych komplikaci.
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Datum posledni upravy: Rijen 2015 (preloZeno Serven 2020)

Toto doporuéeni bylo pfipraveno:

Autofi

Uday S. Ambi, anesteziolog, S.N. Medical College, Bagalkot, Karnataka, India
udayambi@ymail.com

Prohlaseni: Autofi nemaji Zadny financni ani jiny konkurenéni zajem na zvefejnéni. Pfiprava
tohoto doporuc€eni nebyla honorovana.

Toto doporuceni bylo recenzovano:

Recenzenti

Recenzent 1

Renaud Touraine, CHU-Hépital Nord, Service de Génétique, Saint Etienne, France
renaud.touraine @chu-st-etienne.fr

Dr Rahul Gupta, détsky chirurg, SMS Medical College Jaipur, Rajasthan, India
meetsurgeon007 @yahoo.co.in

Prohlaseni: Recenzenti neméli zadny finanéni ani jiny prospéch z provedeni recenze.

Berte prosim na védomi, Ze tento pokyn nebyl pfezkouman anesteziologem, nybrz dvéma
odborniky na chorobu.

Toto doporucéeni bylo pfeloZzeno do ¢eského jazyka:

Prekladatel:
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mediciny, Fakultni nemocnice Plzef a Lékarska fakulta Univerzity Karlovy v Plzni, Plzen,
Ceska republika

hadrabovak@fnplzen.cz

Editofi ceského piekladu

Martina Kosinova, Martin Vavfina, Martina Klincova, Petr Stouraé, Klinika détské
anesteziologie a resuscitace, Fakultni nemocnice Brno a Lékarska fakulta Masarykovy
univerzity, Brno, Ceska republika, Olga Smékalova, Klinika anesteziologie, resuscitace a
intenzivni mediciny, Fakultni nemocnice Plzen a Lékarska fakulta Univerzity Karlovy v Plzni,
Plzeri, Ceska republika

Zastita prekladu do ¢eského jazyka:
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