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Doporučení pro vedení anestezie  
u Angelmanova syndromu 

Název nemoci: Angelmanův syndrom 
 
ICD 10:  Q93.5 
 
Synonyma: (Happy) puppet syndrome = syndrom šťastného štěňátka 
 
Souhrn o nemoci: Angelmanův syndrom (AS) je neurogenetická porucha, kterou tvoří 
závažné opoždění psychomotorického vývoje, porucha hybnosti nebo rovnováhy, typický 
vzorec chování, tzv. „šťastné chování“ (častý smích / úsměv, mávání rukou atd.) a minimální 
nebo chybějící řeč (s vnímáním a neverbálními komunikačními schopnostmi výraznějšími, 
než jsou ty verbální). AS je často (více než 80 %) spojován s mikrocefalií, záchvaty  
a abnormálním elektroencefalogramem (velké amplitudy, pomalé vlny, třífázové vlny).  
20 až 80 % pacientů s AS vykazují klinické rysy, jako je „tongue thrusting“ (vystrkování 
jazyka mezi řezáky), prognacie, větší mezery mezi zuby, strabismus, skolióza a fascinace 
vodou. 

Klinicky může AS u dívek v raném dětství napodobovat rysy Rettova syndromu a u dívek 
s kterýmkoliv z těchto syndromů může být obtížné je odlišit pouze klinickým vyšetřením. 

Geneticky AS souvisí s Prader-Willi syndromem, protože oba syndromy mapují stejnou 
chromozomovou oblast 15q11.2-13 a oba stavy podléhají imprintingu (poznámka 
překladatele: Ve většině případů genomický imprinting znamená, že pouze maternální nebo 
paternální alela je exprimována (je aktivní), zatímco druhá je utlumena). Podmínky jsou však 
geneticky odlišné, protože AS je způsoben maternální poruchou mateřského genu UBE3A, 
zatímco Prader-Willi syndrom je způsoben poruchou více genomových prvků na otcovském 
chromozomu. Gen PWS je tedy „vypnut“ na maternálně zděděném chromozomu 15.  
Na druhou stranu, pokud je delece v exprimované oblasti maternálního původu, je otcovský 
gen „vypnut“ a pacient bude mít Angelmanův syndrom (AS). 

Každý syndrom, pokud je způsoben delecí chromozomu 15q11.2-13, může také vést  
k souběžné deleci GABRA5, GABRB3 a GABRG3. Produkce receptoru GABA může být tedy 
abnormální. Tyto abnormální receptory GABA se podílejí na nepředvídatelných odpovědích 
pacientů s AS na GABA agonisty. 

Medicína se stále vyvíjí 

Možná nové znalosti 

Každý pacient je jedinečný 

Možná špatná diagnóza 

       Více informací o nemoci, referenčním centrům a organizační informace naleznete 
na webu Orphanet: www.orpha.net 

http://www.orpha.net/
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Typické výkony 

Orální chirurgie; ortopedická chirurgie (skolióza); oftalmologie (strabismus) a ORL chirurgie. 

 

Typ anestezie 

Abnormální množství receptorů GABA a hypoteticky také dysregulace receptorů NMDA nebo 
AMPA (související s narušením UBE3A) mohou znamenat problémy při podávání některých 
anestetik, ale neexistují přesvědčivé důkazy o tom, že by jakýkoli lék nebo hypnotikum měl 
být vhodnější než jiný. Bez nežádoucích účinků byla použita balancovaná anestezie  
a celková intravenózní anestezie (TIVA), i když je třeba vzít v úvahu dobu trvání účinků léku.  
Použití dexmedetomidinu jako hypnotika v rámci TIVA s intraoperačním neurofyziologickým 
monitorováním se v jedné kazuistice ukázalo jako užitečné. 

V zásadě neexistuje žádná kontraindikace pro regionální anestezii. Avšak kvůli 
psychomotorické retardaci těchto pacientů a často rozrušenému chování, je provedení  
i správné zhodnocení úspěšnosti či selhání spinální nebo epidurální anestezie obtížné. 
Skolióza by také mohla znesnadňovat umístění epidurálního katétru. 

 

Nezbytná doplňková předoperační vyšetření (vedle standardní péče) 

Pokud je v anamnéze uváděná bradykardie, měly by být testovány srdeční funkce. V případě 
závažných nebo častých epileptických záchvatů je třeba konzultovat dětského neurologa. Je 
třeba rovněž vyhodnotit komorbidity, které by mohly vést k perioperačním komplikacím. 

Zapojení rodičů do komunikace s pacientem by mělo být hned od začátku, protože verbální 
komunikační dovednosti samotných pacientů jsou špatné nebo neexistují. 

 

Zvláštní příprava na zajištění dýchacích cest 

Anatomické abnormality obličeje a orofaryngu vyskytující se v případech AS, jako je 
vyčnívající jazyk, předkus a prognacie, mají tendenci se zhoršovat s věkem. Jejich 
zhodnocení anesteziologem by mělo být povinné, ale neexistuje důkaz, že lze paušálně 
očekávat problémy s intubací. 

 

Zvláštní příprava před podáním krevních derivátů 

Není hlášena. 

 

Zvláštní příprava před zahájením antikoagulace 

Není hlášena. 
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Zvláštní opatření při polohování, transportu a mobilizaci pacienta 

Nejsou hlášeny. 

 

Interakce chronické medikace a anesteziologických agens 

Není hlášena. 

 

Anesteziologický postup 

Neexistují přesvědčivé důkazy o tom, že jakýkoli lék nebo anestetikum mohou být nevhodné. 

Pokud se používají svalová relaxancia, je třeba se vyvarovat antagonizaci inhibitory 
cholinesterázy z důvodu možnosti rozvoje bradykardie. V případě, že inhibitory 
cholinesterázy musí při použita, musí být vždy doprovázena předchozím podáním 
anticholinergik. Bradykardie byla popsána jako potenciálně život ohrožující. Použití 
sugammadexu může způsobit bradykardii, ale v zásadě se jeví jako proveditelné. 

 

Zvláštní či doplňující monitorace 

Je třeba zabránit pooperační slabosti. Doporučuje se monitorování hloubky nervosvalové 
blokády, aby se zjistilo, zda není nutná antagonizace inhibitory cholinesterázy. 

 

Možné komplikace 

Děti s AS mohou během záchvatu smíchů zažít sekundární synkopu na podkladě vagové 
hypertonie. 

Existují také 2 kazuistiky popisující pacienty s AS, u kterých došlo k těžké bradykardii během 
operace prováděné v celkové anestezii. Někteří autoři doporučují předchozí léčbu atropinem 
nebo glykopyrolátem, aby se zabránilo bradykardii během procedury prováděné v celkové 
anestezii; bradykardie také není vždy dostatečně citlivá na atropin. Aby se zabránilo zvýšení 
vagového tonu, je třeba pečlivě vyhodnotit indikace laparoskopie. 

 

Pooperační péče 

Intenzivní péče není povinná. Délka pobytu na JIP/ARO u pacientů s AS se neliší  
od ostatních pacientů po operaci. Stupeň pooperační monitorace závisí na výkonu  
a předoperačním stavu pacienta. 

Kvůli nedostatku verbálních komunikačních dovedností je nutno stupeň pooperační bolesti 
hodnotit velmi pečlivě. „Šťastný“ fenotyp je pro interpretaci potenciálně zavádějící. 
Doporučuje se pomoc rodičů s dekódováním bolesti, zejména rozpoznáním rozdílu v agitaci. 
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Akutní komplikace spojené s nemocí a její vliv na průběh a zotavení z anestezie  

I když jsou záchvaty často spojovány s AS, neexistují žádné důkazy o problémech s epilepsií 
způsobených anestezií podávanou pacientům s AS. 

Nejvýznamnější život ohrožující komplikací anestezovaného pacienta s AS byla bradykardie 
způsobená vagovou hypertonií, která vedla k asystolii se zpožděnou odpovědí na atropin. 
Ale v obou nedávných studiích, které nebyly pouze kazuistikami (Berlín, Německo; Nashville, 
TN, USA), nevznikl žádný případ bradykardie (celkem 13 pacientů, 31 případů anestezie). 

Kvůli typickým okolnostem, jako je OSAS (pozn. editora: Syndrom obstrukční spánkové 
apnoe), může dojít k zhoršení pooperačních respiračních funkcí. 

 

Ambulantní anestezie 

Ambulantní anestezie je možná podle běžných pokynů, pokud samotná operace nevyžaduje 
delší fázi dohledu. To platí zejména pro orální chirurgii. 

 

Porodnická anestezie 

Není hlášena. 
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