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Doporučení pro vedení anestezie 
u Dubowitz syndromu 

Název nemoci: Dubowitz syndrom 

 
ICD 10: Q87.1 
 
Synonyma: Intrauterinní primordiální microsomie 
 
Souhrn o nemoci: Dubowitz syndrom (DS) je vzácné genetické onemocnění, popsané 
v roce 1965, se značnou fenotypovou variabilitou naznačující genetickou heterogenitu. 
V literatuře je popsáno na 200 případů. DS je charakterizovaný intrauterinní a/nebo 
postnatální růstovou retardací, mikrocefalií, mírným nebo středním kognitivním deficitem, 
hyperaktivitou, poruchou imunity, zvýšeným rizikem krevní nerovnováhy (pancytopenie)  
a malignity (leukémie, neuroblastom). Byly popsány vrozené abnormality jako srdeční 
defekty, genitální hypoplazie, hypospádie, malformace rekta a skeletu. Mezi zvláštními, ale 
variabilními morfologickými rysy obličeje sledujeme skloněné čelo, epikantus, blefarofimózu, 
ptózu, široký a plochý nosní můstek, nízko nasazené a špatně tvarované uši, mikro  
a retrognacii; může být přítomen kompletní či inkompletní rozštěp patra. Byly popsány oční  
a dentální abnormality, jako je šedý zákal, strabismus a hypo-/anodoncie. Často se vyskytuje 
také ekzém. 
 
Mutace 1 genu (de novo nebo bialelická variata) i genomické disbalance byly popsány  
u pacientů s různými klinickými fenotypy Dubowitz syndromu. Několik případů zůstalo 
s neobjasněným genetickým podkladem. 
 

DS je komplexní multisystémové onemocnění vyžadující multidisciplinární přístup. 

 

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/


www.orphananesthesia.eu 2 

 
Typické výkony 

Pro tento syndrom neexistuje žádná kurativní operace. Mezi přidružené výkony můžeme 
řadit například tonsilektomii, adenotomii, bilaterální podvaz vejcovodů, srdeční operace 
(komplexní korekce srdečních vad a velkých cév), rozštěp měkkého patra a ortopedické 
výkony. 

 

Typ anestezie 

Neexistuje jednoznačné doporučení pro preferenci celkové či regionální anestezie. 

Sukcinylcholin a inhalační anestetika by neměla být užívána u imobilizovaných pacientů  
pro riziko rhabdomyolýzy a hyperkalemické srdeční zástavy. 

Proto je doporučovaná totální intravenózní anestezie. Doposud není reportovaná 
subarachnoidální, epidurální či kaudální anestezie. 

(Analgo-) sedace by měla být prováděna po pečlivém zvážení individuálních rizik (slabost 
faryngeálních svalů, kardiopulmonální stav) s vyšším rizikem respiračního selhání  
a aspirace. 

 

Nezbytná doplňková předoperační vyšetření (vedle standardní péče) 

Jedinci s DS mohou trpět svalovou slabostí či postižením jiných orgánových systémů (např. 
kardiovaskulární), což vyžaduje další doplňková vyšetření. 

Funkční kardiologické vyšetření nezbytné pro zhodnocení přítomných srdečních abnormalit, 
jako jsou malformace srdce a velkých cév, zahrnuje EKG a echokardiografii. 

Funkční plicní testy (plicní objemy a analýza krevních plynů) mohou být vyžadovány  
u pacientů s plicním postižením. Není žádná korelace mezi plicními funkcemi a pooperačními 
plicními komplikacemi. 

Provedení RTG hrudníku a krku je doporučeno k vyloučení kostních anomálií. 

U plánované regionální anestezie u pacientů se svalovou slabostí je z forenzních důvodů 
vhodné provedení neurologického vyšetření předoperačně. 

 

Zvláštní příprava na zajištění dýchacích cest 

Je nezbytné mít k dispozici různé velikosti laryngeálních masek, fibrooptický bronchoskop/ 
videolaryngoskop a koniotomický set pro případ potřeby. Ke zvážení je užití zavaděče  
při tracheální intubaci. 

Pacienti se slabostí orofaryngeálního svalstva, včetně polykacích potíží, mají vyšší riziko 
aspirace. Proto se zdá žádoucí prevence aspirace podáním např. H2 blokátorů. 

 

http://www.orphananesthesia.eu/
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Zvláštní příprava před podáním krevních derivátů 

Není popsaná. 

 

Zvláštní příprava před zahájením antikoagulace 

Není žádný důkaz o potřebě specifické antikoagulace. Nicméně pacienti s omezenou 
mobilitou a svalovou slabostí mají vyšší riziko vzniku pooperační trombózy. 

 

Zvláštní opatření při polohování, transportu a mobilizaci pacienta 

Není popsané. Zapište případnou imobilizaci pacienta na vozíku. 

 

Interakce chronické medikace a anesteziologických agens 

Není popsaná. 

 

Anesteziologický postup 

Doposud je popsána pouze jedna zpráva o neúspěšném podání celkové anestezie. 

Sukcinylcholin by neměl být užíván u imobilizovaných pacientů pro riziko rhabdomyolýzy  
a hyperkalemické srdeční zástavy. 

Opioidy, propofol a nedepolarizující svalová relaxans byly použity bez komplikací. 

Není indikovaná pooperační profylaktická ventilace v případě řádné monitorace zotavení  
z nervosvalové blokády. 

 

Zvláštní či doplňující monitorace 

Při podání nervosvalových relaxans je nezbytná monitorace hloubky nervosvalové blokády. 

Monitorace tělesné teploty s adekvátním tepelným managementem by měla být užita 
k zamezení vzniku pooperačního třesu a vyšší spotřeby kyslíku. 

V případě velkých přesunů tekutin, závažných komorbidit či vysoce rizikových výkonů je 
doporučená arteriální kanylace pro invazivní měření krevního tlaku a zajištění centrálního 
žilního katetru. 
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Možné komplikace 

Primárně mohou nastat anesteziologické komplikace v souvislosti s anatomickými 
patologiemi (ustupující brada, mikrocefalie, mikrognacie) a s tím souvisejícím vyšším rizikem 
obtížného zajištění dýchacích cest. 

Anestezie může být také ovlivněna opakujícími infekty a predispozicí k alergiím. 

Sedativa (benzodiazepiny) mohou navodit respirační nedostatečnost. 

 

Pooperační péče 

Je vysoce doporučena řádná klinická monitorace včetně saturace krve kyslíkem, dechové 
frekvence a krevního tlaku, obzvláště v průběhu zotavení z anestezie. 

 

Akutní komplikace spojené s nemocí a její vliv na průběh a zotavení z anestezie  

Nebyly doposud popsány. 

 

Ambulantní anestezie 

S ohledem na omezené zkušenosti je nutné adekvátní pooperační sledování, což vylučuje 
možnost ambulantní anestezie. 

 

Porodnická anestezie 

Nejsou popsány případy porodnické anestezie u pacientek s Dubowitz syndromem. 

 

http://www.orphananesthesia.eu/
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