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DoporucCeni pro vedeni anestezie u

syndromu Walker-Warburgové

Nazev nemoci: Syndrom Walker-Warburgové

ICD 10: Q043

Synonyma: Syndrom Warburgové, HARD (hydrocephalus, agyrie, retinalni dysplazie) nebo
HARDE (+ encefalokéla) syndrom, Chemkeho syndrom, syndrom cerebrookularni dysplazie
a muskularni dystrofie, cerebrookulamni dysgeneze, syndrom Pagonové

Nemoc Sval-oko-mozek sdili se syndromem Walker-Warburgové mnohé charakteristiky a byl
obcas uvadén jako synonymum. VétSina autort vSak povazuje tyto dvé entity za odliSné
syndromy. Lissencefalie typu Il se také nékdy povazuje za synonymum, ale je to SirSi termin
vztahujici se také na dalSi podobné syndromy pod obrazem lissencefalie dlazebnich kostek.

Souhrn o nemoci: Syndrom Walker-Warburgové (WWS) je vzacna autozomalné recesivni
porucha s odhadovanou incidenci pfiblizné 1-2/100 000 Zivé narozenych déti. Asi u tfetiny
pfipadu je syndrom Walker-Warburgové zplsoben defekty v genech kdédujicich protein O-
mannosyltransferazy (POMT 1 nebo 2) nebo mutacemi ve fukutinu nebo proteinu
souvisejicim s fukutinem (FKRP — fukutin related protein), které maji roli v regulaci interakce
mezi cytoskeletem a extracelularni matrix v neuronech a svalovych bufkach. Syndrom je
charakterizovan triadou svalové dystrofie, mozkovych a o¢nich anomalii. WWS je povazovan
zahrnuiji lissencefalii dlazebnich kostek a malformace mozecku, ale ¢asto je také popisovan
pfipady hydrocefalu, Dandy-Walkerovy malformace a encefalokéla. O¢ni abnormality jsou
obvykle malformace sitnice a pfedni komory, ojedinéle glaukom, katarakta, mikroftalmie a
kolobomy. Pravidelné byly hlaSeny oblicejové a orofaryngealni malformace charakteru
mikrognacie, malého otevreni Ust, rozStépu rtu a patra, coz muze vést k obtizim v zajisténi
dychacich cest. Nahodné byly popsany dalSi rysy, jako jsou napfiklad urogenitalni
malformace (napf. hydronefréza, cystické ledviny, anomalie genitdlii), defekt komorového
septa, kardiomyopatie, mikrotie, chybéjici zvukovody, neprichodny konec¢nik nebo
hypothyreéza. U pacientd maze byt zvySené riziko centralni a obstrukéni apnoe, zachvatu a
opozdéného vyprazdfiovani Zaludku.

Specificka terapie neni k dispozici. Chirurgické intervence jsou obvykle nutné pfi lécbé
hydrocefalu nebo pro feSeni malformaci. Postizeni pacienti obvykle umiraji do 3 let na
respiracni selhani a pneumonii.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti

Kazdy pacient je jedineCny




Mozn4 Spatna diagnoza

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

Typické vykony

Ventrikuloperitonedlni shunt, operacni FeSeni encefalokély, ventrikulostomie, plasticka
operace rozstépu rtu, plasticka operace rozstépu patra

Typ anestezie

Typické chirurgické vykony obvykle vyzaduji celkovou anestezii. Doporu¢eny postup vCetné
pozadavkli na premedikaci a predoperacni laénéni, uvod a udrzovani anestezie a
pooperaéni doporuéeni jsou popsany nize.

V literatufe nebyly popsany zadné pfipady regionalni nebo lokalni anestezie. Na zakladé
dostupnych informaci o WWS neni davod predpokladat, Ze takové techniky jsou obecné
kontraindikovany. U pacientll s neléCenym hydrocefalem by se nemélo pfistupovat k
neuraxialni anestezii. Protoze kvuli t€Zké mentalni retardaci je obtizné zjistit miru bolesti a je
treba se vyhnout opioidum, mulze byt regionalni anestezie — zejména periferni bloky —
moznou alternativou pro pooperacni lé€bu bolesti.

Nezbytna dopliikova predoperacni vysetreni (vedle standardni péce)

Pacienti s typickou WWS maji triadu abnormalit svali, mozku a o€i, jak je popsano vySe.
Klinické projevy jsou vSak heterogenni a razné rysy mohou v perioperaénim obdobi
pfedstavovat vyzvu. Pfedoperacni vySetfeni by mélo byt zaméfeno na identifikaci takové
patologie, aby bylo mozné dulsledné naplanovat anesteziologicky postup. Zejména by
pacienti méli byt peclivé vySetfeni stran malformaci obliCeje a orofaryngu, které mohou
ztézovat ventilaci obli¢ejovou a trachealni intubaci. BEéhem prfedoperacniho vySetieni by se
nemely prehlédnout srde¢ni dysfunkce, jako je kardiomyopatie nebo defekty komorového
septa. | kdyz existuji omezené dukazy pro rutinni laboratorni nebo radiologicka vySetfeni, Ize
je zvazit za ucelem identifikace dalSi patologie jako poskozeni ledvin. Hladiny kreatinkinazy v
séru jsou obvykle u pacientd se syndromem Walker-Warburgové zvySené v duasledku
svalové dystrofie. V pfipadé nediagnostikované, ale suspekini myopatie muize byt
rozhodujici pfedoperacni vySetfeni laktatdehydrogenazy a kreatinkinazy.

Zvlastni pfiprava na zajisténi dychacich cest

Pacienti s WWS jsou rizikovi obtiznym zajisténim dychacich cest, pokud maji obliCejové
nebo orofaryngedalni malformace. Mély by byt k dispozici specialni poml(icky, zkuSeny
personal (napf. détsky anesteziolog; détsky specialista ORL) a zalozni plany podle mistnich
protokoll obtizného zajisténi dychacich cest. Specialni pomicky by mély zahrnovat mozné
alternativy zaji$téni dychacich cest, jako jsou ruzné typy a velikosti laryngoskopickych IzZic,
supraglotické pomuicky, videolaryngoskop a fibroopticky bronchoskop. Uvod do anestezie se
zachovanym spontannim dychanim, pokud nelze zabezpe€it dostate¢nou ventilaci
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obli¢ejovou maskou, miize byt vyhodou. Lze zvazit téz fibrooptickou intubaci skrz obli¢ejovou
masku nebo zajisténi laryngealni maskou. V pfipadé neléCeného hydrocefalu je vSak tfeba
se béhem uvodu a zajidténi dychacich cest vyvarovat hyperkapnie.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatui

Neexistuji dikazy o vyS$si spotfebé krevnich derivatl u pacientd s WWS. Bézné chirurgické
vykony u téchto pacientd obvykle nejsou spojeny s vyznamnou ztratou krve. Nicméné
patofyziologie svalové dystrofie zahrnuje inhibici integrace dystrofinu do bunééné membrany,
jako je tomu u Duchennovy svalové dystrofie. Je znamo, Ze pacienti s Duchennovou
svalovou dystrofii maji zvySené riziko perioperacni krevni ztraty. Proto je tfeba se pred
velkou operaci pfipravit na vétsi ztraty krve nez u zdravych déti.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

U pacientt s WWS neni prokazan zvySeny vyskyt poruch srazeni ani zvlastni potfeba
antikoagulace. Protoze vSak byla prokazana zvySena srazlivost a fibrinolyza u jinych
svalovych dystrofii sekundarné po degeneraci svall, je ke zvazeni také u pacientd s WWS
podstupujicich velky chirurgicky vykon.

Zvlastni opatreni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Literatura neuvadi zadna zvlastni opatfeni pro polohovani, transport nebo mobilizaci.
Kvuli svalové dystrofii, slabosti a hypotonii je vSak nutna zvySena opatrnost. Protoze pacienti
mohou mit defekty lebky a encefalokély, je tfeba vénovat zvlastni pozornost polohovani
hlavy, aby nedoslo k ndhodnému vy$Simu tlaku na mozkovou tkan.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Pacienti s WWS nemaji zadnou typickou dlouhodobou medikaci.

Anesteziologicky postup

Vzhledem ke zvySenému riziku centralni a obstrukéni apnoe a snizené funkci plic
sekundarné pfi svalove dystrofii je tfeba se vyvarovat sedativni premedikace.

U pacientt s WWS neni uplné jasné, zda je tfeba upravit standardni pfistup k
pfedoperacnimu laénéni. Obecné maji pacienti se zavaznou mentalni retardaci a
hydrocefalem vySsi riziko opozdéného vyprazdrovani zaludku, a tedy vyS$Si riziko plicni
aspirace zaludec¢niho obsahu. Na druhé strané je prodlouzeni ¢asu lacnéni spojeno s rizikem
hypoglykémie a hypovolémie u novorozencu. U pacientu je tfeba sledovat pfiznaky retence
Zaludku a gastroezofagealniho refluxu a je tfeba individualné upravit pozadavky na lacnost a
riziko aspirace. Predoperaéni ultrazvuk antra zaludku poskytuje uzite¢né informace
0 mnoZstvi Zaludec¢niho obsahu. Pokud se povazuje za nutné prodlouZit ¢as la¢néni, je
vhodné doplnit tekutiny a glukdzu intravenézné.
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Asociace mezi kongenitalni svalovou dystrofii (CMD) a maligni hypertermii (MH) byla
prokdzana pouze u onemocnéni centralniho jadra a King-Denboroughova syndromu. U
pacientl se svalovou dystrofii, ktefi jsou vystaveni volatiinim anestetikim, se vS§ak mohou
vyvinout kardialni komplikace souvisejici s onemocnénim nebo — velmi zfidka — masivni
rhabdomyolyza pfipominajici maligni hypertermii. Proto by se méla volatilni anestetika
pouzivat opatrné a po individualnim zhodnoceni rizika a benefitu. Naproti tomu podavani
sukcinylcholinu u pacientl se svalovou dystrofii je spojeno s Zivot ohrozujici hyperkalémii a
je tfeba se mu vyhnout i u pacientt s WWS. Opioidy a nedepolarizujici svalova relaxancia by
se méla pouzivat opatrné, protoze u téchto pacientl je zvySené riziko pooperacni respiracni
deprese a komplikaci. VSichni pacienti, kterym jsou podany nedepolarizujici svalova
relaxancia, by méli byt monitorovani (technika train-of-four).

Pfi uvodu do anestezie je tfeba predvidat obtizné zajisténi dychacich cest, viz vyse pro dalsi
podrobnosti.

Cilem perioperacniho managementu by mélo byt udrZeni dostate¢né oxygenace a
hemodynamické stability, zejména zachovani mozkové perfuze a oxygenace u pacientd s
hydrocefalem, u nichz existuje riziko zvySeného intrakranialniho tlaku (ICP). Aby se zabranilo
dalSimu zvySeni ICP kaSlem pfi endotrachealni intubaci, mize byt nutné pouzit svalova
relaxancia. Pfi ventilaci by se méla udrzovat normokapnie, aby se zabranilo zvySeni ICP
hyperkapnickou vazodilataci mozkovych cév. Adekvatni hemodynamika a volémie mohou
také pomoci zabranit pooperaénim renalnim komplikacim.

Zvlastni ¢i doplnujici monitorace

Obvykle postaCuje standardni perioperaéni sledovani véetné pulzni oxymetrie, EKG,
neinvazivniho méfeni krevniho tlaku, kapnografie, sledovani teploty a TOF. DalSi invazivni
monitorovani je tfeba zvazit, pokud je pfitomna srdecni komorbidita (napf. kardiomyopatie),
pokud je planovana narona operace nebo pfi fedeni perioperaCnich komplikaci (napf.
rhabdomyolyza).

Mozné komplikace

Obtize pfi zajisténi dychacich cest mohou zplsobit zavaznou hypoxii. ZvySené riziko
aspirace zalude¢niho obsahu je ke zvazeni, existuji vSak jen velmi omezené dikazy.

Sukcinylcholin by nemél byt nikdy pouzit u pacientll s diagnostikovanym nebo suspektnim
WWS kvuli riziku zivot ohrozujici hyperkalémie pfi svalové dystrofii. Volatilni anestetika by
méla byt uzita pouze po peclivém zvazeni rizik a benefitu.

ZvySeni nitrolebniho tlaku mize ohrozit perfuzi a oxygenaci mozku. Pacienti s encefalokélou
by méli byt béhem anestezie polohovani velmi opatrné, aby nedoslo k tlaku na encefalokélu,
a tim k dalSimu zvysSeni intracerebralniho tlaku.

Pacienti mohou mit zvySené riziko zachvatld, zejména pokud nelze pokracovat v jejich
antiepileptické medikaci v perioperacnim obdobi.

Pacienti jsou zejména v pooperacnim obdobi nebo pfi podavani sedativ nebo opioidu

vystaveni zvySenému riziku respiracnich komplikaci v dusledku svalové slabosti, jakoz i
centralni nebo obstrukéni apnoe.
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Bylo popsano zvysSené riziko selhani ledvin v pooperacnim obdobi a je tfeba jej predvidat
zejména u pacientl s urogenitalnimi malformacemi nebo s jiz existujicim poSkozenim ledvin.

Pooperacéni péce

Je velmi dulezité zajistit dislednou reverzi nervosvalové blokady pfed extubaci. Pacienti s
WWS by méli byt pfedani na pooperacni oddéleni s moznosti rozSifené neodkladné
resuscitace déti. Pooperacni lécba bolesti by méla byt s omezenym pouzitim opioidu, aby
nedoSlo k Utlumu dechovych funkci nebo respiratnim komplikacim. Proto je zadouci
multimodalni |écba bolesti zahrnujici regionalni anestezii. U pacientd je riziko vzniku
pooperacnich respiratnich nebo renalnich komplikaci a méli by byt tedy sledovani
odpovidajicim zplsobem.

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

Akutni mimofadné udalosti mohou nastat pfi situaci ,cannot ventilate, cannot oxygenate®“. Viz
https://www.das.uk.com/guidelines/paediatric-difficult-airway-guidelines.

Po pouziti sukcinylcholinu byla popsana akutni Zivot ohrozujici hyperkalémie a
rhabdomyolyza.

Pfi dlouhodobém pouzivani volatilnich anestetik u pacientd se t€Zkou myopatii, je tfeba mit
na paméti rhabdomyolyzu.

Ambulantni anestezie

O ambulantni anestezii nejsou v literatufe zadné zpravy. Vzhledem k moznym problémam,
které se mohou objevit v pooperaénim obdobi, doporucujeme, aby déti s WWS byly pfijaty k
hospitalizaci.

Porodnicka anestezie

Pacientky se syndromem Walker-Warburgové obvykle umiraji do 3 let, proto nebyly hlaSeny
zadné pfipady téhotnych.
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