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Doporuceni pro vedeni anestezie u

Williamsova syndromu

Nazev nemoci: Williamsav syndrom
ICD 10:
Synonyma: Williamsuv-Beurenlv syndrom

Souhrn o nemoci:

Williamsudv syndrom (WS) vznika nasledkem mikrodelece pfilehlych gentd na chromozomu
7911.23 [1]. Tato ¢ast genomu obsahuje nékolik genu [2] jako napf. ELN (ELastiN) kédujici
tkanovy strukturalni protein elastin [3] a Gtf2i (General transcription factor II-l) kédujici
multifunkéni fosfoprotein, ktery se podili na transkripci a transdukci signalu [4]. To ma za
nasledek multisystémoveé onemocnéni postihujici kardiovaskularni systém [5], pojivovou tkan a
centralni nervovy systém. Incidence typické formy syndromu je 1/20 000 osob [6]. V klinickém
popisu se spojuje supravalvularni aortalni stenéza a/nebo stendéza vétvi plicnich artérii,
psychomotoricka retardace a facialni dysmorfismus [7,8]. Byla také hladena souvislost s
hyperkalcémii novorozenct [9]. Facialni dysmorfismus je charakterizovan syndromem skfetiho
obli¢eje: hvézdicovitd duhovka [10], Siroké &elo, periorbitalni ztlusténi, vysoké a okrouhlé licni
kosti, Spi¢ata brada, zplostély kofen nosu, nos otoCeny nahoru, dlouhé philtrum a Siroky a
evertovany dolni ret [11]. Nej¢astéjSi poruchou v orofacialni oblasti je chybny skus (94 %) [12].
Kromé psychomotorické retardace maji tito pacienti také neharmonicky profil IQ ve prospéch
verbalniho testu [13]. Jsou hypersocidlni a trpi intenzivni uzkosti [14,15]. RovnéZ maji hudebni
schopnosti [16,17]. U WS jsou obvyklé abnormality kardiovaskularniho systému [18];
nejbéznéjsi jsou arterialni stenézy. U 45-75 % pacientd s WS se vyskytuje
supravalvularni aortalni sten6za a/nebo stenéza plicnich artérii. Az 80 % pacientd s WS
ma srdeCni anomalie (anomalie aortalni, mitralni a/nebo trikuspidalni chlopné&, hypertrofie
komor), maji také anomalie koronarnich artérii [19]. Systémova arteriopatie v dalSich cévach v
téle se objevuje u 20 % pacientl, pfednostné v hrudni aorté (coz mize souviset se sten6zou
renalnich artérii), ale mGze se vyskytovat i na jinych mistech (krk, koncetiny, bfisSni aorta...).
VétSina anomalii kardiovaskularniho systému se objevuje v prvnim roce Zivota [11]. Pacienti
také mohou trpét endokrinni dysfunkci [20,21], plicnim emfyzémem [2], onim postiZzenim
[22,23] nebo epilepsii [24].

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineCny

MozZn4 Spatna diagnoza

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

VétSina chirurgickych zakrokl u pacientll s WS se provadi v détstvi [18]. Nedavné pokroky na
poli mediciny a chirurgie zlepSili preziti téchto pacientu, takze se dospéli i détsti pacienti s WS
nyni Castéji dostanou k chirurgickym zakrokdm. Nejbéznéjsi zakroky jsou nasledujici:

- extrakce zubU: hypoplazie zubni skloviny zvySuje vyskyt zubniho kazu [25],

- chirurgicka korekce skolidzy [26,27],

- operace strabismu [22],

- magneticka rezonance.

Typ anestezie

Je mozné provést sedaci i celkovou anestezii. Je nutné upfednostnit sedaci, kdykoliv je to
mozné [28]. Riziko nezadoucich kardiologickych u&ink( v pribéhu celkové anestezie je
vysoké: 11 % [29]. V zavislosti na véku pacienta a povaze chirurgického vykonu se zda byt
dobrou volbou periferni regionalni anestezie. Lze provést i spinalni anestezii, ale az po
pfiznivém kardiologickém vySetieni.

Nezbytna doplrikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Doporucuje se vySetfeni kardiologem v pribéhu jednoho mésice pred zakrokem [28,30]. Toto
vySetfeni by mélo zahrnovat nasledujici [18]:

1. Fyzikalni vySetfeni s méfenim krevniho tlaku na obou hornich i dolnich kon&etinach:
echokardiografie nemusi prokazat stendzu, ale Ize ji diagnostikovat pomoci oslabeni
pulzu a snizeni krevniho tlaku na dolnich konc&etinach [31].

2. EKG: hleddame arytmie a/nebo znamky prodlouzeni QTc [32,33], anamnézu ischemie
[19]. V pfipadé potfeby konzultace elektrofyziologa.

3. Echokardiografie: hledame srde¢ni anomalie [19].

4. Screeningove vySetifeni dysfunkce §titné Zlazy [20,34] a znamky diabetu [21]. V raném
détstvi hledame znamky hyperkalcémie.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

V literatufe neni popisovana souvislost facialnich anomalii u WS [12,28] s obtiZznou intubaci
nebo ventilaci.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivata

Pfed podanim krevnich derivatd neni nutna zadna zvlastni pfiprava.
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Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Neni nutna zadna zvlastni pfiprava tykajici se antikoagulace.

Zvlastni opatieni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Nejsou nutna zadna zvlastni opatfeni pfi polohovani, transportu a mobilizaci pacienta.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Lécba betablokatory se nesmi prerudovat. Antiepilepticka 1é¢ba se nesmi pferudovat. Je nutné
prerusit podavani inhibitoru angiotenzin konvertujiciho enzymu.

Anesteziologicky postup

Anestezii pacientim s WS je nutné podavat na pracovistich, kde je k dispozici kardiolog,
intenzivista a détska kardiologicka jednotka intenzivni péCe. Riziko nezZadoucich
kardiologickych G¢inkl v pribéhu celkové anestezie je vysoké: 11 % [29]. Toto riziko Ize snizit,
je-li diagnéza znama jesté pfed chirurgickym zakrokem [35,36]. Pacienti se supravalvularni
aortalni stenézou maji nejvyssi riziko.

Informace o péci o pacienta pfed zakrokem jiz byly publikovany [28] a konkrétné zahrnuji
nasledujici: pfijem do nemocnice den pfedem, zkraceni doby lacnosti na dvé hodiny u pfijmu
tekutin nebo zahajeni intravenézniho podavani udrzovacich tekutin, zvlasté pak u pacientu
mladSich péti let véku. DoporuCuje se naplanovat pacienta na prvni misto v opera¢nim
programu a omezit tak dobu laCnosti.

Uzkost [15] je specifickou charakteristikou WS, ktera miZe byt provazena tachykardii a jako
takovou je nutné ji posuzovat. Ke sniZeni uzkosti je nutné pouzit farmakologické i
nefarmakologické postupy. DoporuCuje se podani anxiolytické premedikace. Pokud to neni
mozné, Ize pacienty s WS uklidnit pomoci pfitomnosti rodi€e nebo blizké osoby az do ztraty
védomi. Je tfeba vénovat zvlastni pozornost hluku, protozZe tito pacienti jsou na hluk extrémné
citlivi [17]. PFi uvodu do anestezie musi byt na opera¢nim sale ticho [28].

Intravendzni uvod by mél byt preferovan pfed inhalaCnim uvodem maskou se sevofluranem
[28,29]. Pred anestezii je vhodné zvazit topickou anestezii pfed zajiSténim intravendzniho
vstupu. Odbornici [28] nepouzivaji propofol kvuli jeho u€inkim na hemodynamiku, které mohou
mit u pacient s WS se supravalvularni aortalni stenézou katastrofalni nasledky (hypotenze,
koronarni ischemie...). Dobrou volbou se zda byt kombinace ketaminu a midazolamu.

Néktefi odbornici doporucuji nepouzivat sukcinylcholin z dlvodu teoretického rizika vyvolani
hyperkalémie [34], ale prozatim nebyly publikovany Zzadné takové pfipady. Neuromuskularni
blokadu Ize titrovat perioperacnim monitorovanim train-of-four (TOF).

Je dllezité zminit KounisGv syndrom [37], ktery se u téchto pacientl miZze objevit a zpusobit
nahlé umrti. Nahlé umrti a srdeCni zastava bé&hem anestezie mohou byt zplsobeny
koronarnimi 1ézemi u Williamsova syndromu [38-40].
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Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Doporucuje se monitorovani ST-useku na EKG pomoci elektrokardiogramu s péti svody [28].

Pfed a po anestezii/sedaci je nutné provést méfeni krevniho tlaku na vSech koncetinach a
hledat znamky nediagnostikované stenozy [28].

Hemodynamické cile: udrzet sinusovy rytmus se srdec¢ni frekvenci odpovidajici véku; zajistit
dostateény preload a soucasné se vyhnout rychlym pfesunim intravaskularniho objemu,
hypotenzi |é€it agresivné [41]. Podle stavu kardiovaskularniho systému pacienta a typu
chirurgického zakroku lze zvazit invazivni méfeni krevniho tlaku. Cilové hodnoty krevniho
tlaku jsou stejné jako pro pacienty bez WS.

Anesteziolog by mél vyuzZivat monitorovani kardiovaskularnino systému s ohledem na
chirurgicky zakrok. Pro hrudni chirurgii se doporuCuje pouzit transesofagealni
echokardiografii. U kardiochirurgickych i nekardiochirurgickych zakrok( se doporucuje pouzit
NIRS k odhadu tkariové oxygenace mozku a somatickych oblasti.

Dlrazné se doporuc€uje monitorovat hloubku anestezie nékterym z dostupnych nastrojl
(bispektralni index, entropie, DSA — density spectral array...), aby bylo mozné zaijistit
dostate€¢nou hloubku anestezie a predejit tak obéhovym ucink(im anestezie.

V ranném détstvi je nutné pravidelné sledovat sérovou hladinu kalcia s ohledem na riziko
hyperkalcémie [9,28].

Mozné komplikace

Pacienti s WS maji vysSi riziko ischemie myokardu [28].
Pacienti s WS maji zvySené riziko vzniku arytmii [32].

Pacienti s WS maji zvySené riziko srde¢ni zastavy [29].

Pooperacni péce

Pacienti s WS by méli zlstat na dospavacim pokoji a monitorovani by mélo pokracovat az
do doby, kdy se u pacienta obnovi kognitivni a kardiovaskularni funkce. Doporuéuje se
zajistit pfitomnost rodiny nebo blizké osoby. U rozsahlejSich a/nebo komplikovanych zakroku je
nutné zajistit pooperacéni péci na jednotce intenzivni péce.

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

Akutni komplikace spojené s nemoci nejsou u WS bézné.

Ambulantni anestezie

Ambulantni anestezie se nedoporucuje.
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Porodnicka anestezie

V literatufe nejsou k dispozici Zzadné udaje.
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Datum posledni upravy: unor 2020 (pfeloZzeno kvéten 2020)
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Autofi
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France
sponsonnard@gmail.com

Prohlaseni: Autofi nemaji zadny finanéni ani jiny konkurenéni zajem na zverejnéni. Pfiprava
tohoto doporuceni nebyla honorovana.

Toto doporuéeni bylo recenzovano:

Recenzenti

Viviane Nasr, Anaesthesiologist, Department of Anesthesiology, Critical Care and Pain
Medicine, Boston Children's Hospital, Harvard Medical School, Boston, USA

Erika A. Furusawa, Pediatric Nephrology Unit, Institute of Children, Hospital das Clinicas,
Faculty of Medicine, University of Sdo Paulo, Sao Paulo, Brasil

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

Toto doporuceni bylo preloZzeno do ¢eského jazyka:

Prekladatel:

Martin Vavfina, anesteziolog, Klinika détské anesteziologiev a resuscitace, Fakultni
nemocnice Brno a Lékarska fakulta Masarykovy univerzity, Brno, Ceska republika
vavrina.martin@fnbrno.cz

Editoii ¢eského piekladu

Martina Kosinova, Martin Vaviina, Martina Klincova, Petr Stouraé, Klinika détské
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Plzen, Ceska republika
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