orphan Y

Doporuceni pro vedeni anestezie
u Marfanova syndromu

Nazev nemoci: MarfanGv syndrom

ICD 10: Q87.4
Synonyma: -

Souhrn o nemoci: Marfandv syndrom je autosomalné dominantni multisystémové
onemocnéni s incidenci 1: 3000-5000. Jedna se o syndrom s rozsahlym spektrem klinické
zavaznosti od izolovanych rysi az po neonatalni manifestaci se zavaznym a rychle
progredujicim onemocnénim. Klasickd manifestace zahrnuje okularni (dislokace cocky,
myopie), kardiovaskularni (dilatace aortalniho oblouku s aortalni regurgitaci) a
muskuloskeletarni abnormality (pferustani dlouhych kosti, skoliéza, kyféza, hypermobilita
kloubt), nicméné u Marfanova syndromu byvaji ¢asto postizeny i plice (pneumothorax), kiize
(strie) a centralni nervovy systém (duralni ektazie). Klasicky Marfantv syndrom je zplUsoben
mutaci genu FBN1, lokalizovaného na 15 chromozomu, kédujiciho extracelularni matrix
proteinu fibrilinu-1, jedna se o autozomalné dominantni dédi¢nost. Ve 30 % pfipadl vSak
nebyli rodi€e postizeni a jedna se o de novo mutace. Profylakticka |é¢ba beta blokatory je
povazovana za standardni pécCi u dospélych pacientid (pokud neni kontraindikovana) a
ukazalo se, Ze sniZuje rychlost dilatace aorty. Neexistuji Zzadna doporuceni pro pouZziti
celkové nebo regionalni anestezie. Bez ohledu na anesteziologickou techniku je tfeba
zabranit nahlému narustu kontraktility myokardu a zvySujiciho se napéti aortalni stény, které
by mohlo vést k aortalni disekci.

Medicina se stale vyviji
Mozna nové znalosti
Kazdy pacient je jedineény

Mozna Spatna diagnéza

“ Vice informaci o nemoci, referenénim centriim a organizacni informace naleznete
na webu Orphanet: www.orpha.net



http://www.orpha.net/

Typické vykony

Pfehled literatury je omezen na kazuistiky pacientd/soubory kazuistik pacientd,
podstupujicich chirurgickou I1é¢bu skolidzy, odchlipeni sitnice, ortodontické zakroky, cisaisky
fez, nahradu kofene aorty, elektivni korekci aneurysmatu hrudni aorty a emergentni operace
aortalni disekce. Pacienti s Marfanovym syndromem maji zvySeny vyskyt tfiselné, femoralni
a pupecni kyly, rekurentni pneumothoraxy, vyzadujici chirurgickou Ié&bu, stejné jako
artropatie, tézké deformity hrudniku, vyzadujici ortopedickou korekci. Bentall a De Bono byl v
roce 1968 prakopniky ,Bentallova“ zakroku, pfi kterém byl nahrazen dilatovany kofen aorty,
coz prodlouzilo oéekavanou délku zivota pacientd.

Typ anestezie

Neexistuji zadna doporu€eni pro pouziti celkové nebo regionalni anestezie. Zfejmou
vyhodou celkové anestezie je to, Zze pokud by doslo k akutni disekci aorty, dychaci cesty jsou
zabezpeCeny a je mozny okamzity kardiochirurgicky vykon. Nevyhody celkové anestézie
zahrnuji riziko hypertenzni odpovédi na intubaci, ktera by mohla predisponovat k disekci
aorty, pokud neni farmakologicky preventovana. Neni kontraindikace pouZiti sedace u téchto
pacientd, nicméné by tato technika méla byt zvazena u pacientll s vyznamnym plicnim
postizenim (emfyzém, restriktivni plicni onemocnéni z dlivodu skoliézy).

Nezbytna doplikova predoperacni vysetieni (vedle standardni péce)

Kardiovaskularni komplikace jsou povaZovany za hlavni pfi€inu mortality a morbidity u
pacientl stimto onemocnénim. Pfed operaci by mél pacient podstoupit kardiologicka
vySetfeni, jako je echokardiografie, nebo magneticka rezonance (MRI) srdce, pro vylouéeni
pfipadného patologického nalezu na aorté. Dilatace levé komory mlze predisponovat ke
zménam repolarizace a fatalnim ventrikularnim arytmiim. Muze byt identifikovana na
echokardiogramu.

Pacienti s vyznamnou dilataci kofene aorty by méli byt referovani kardiochirurgovi/hrudnimu
chirurgovi ke zvazeni nahrady kofene aorty pfed elektivhim vykonem. Jsou znamy pfipady
zen, které po cisarském fezu podstoupily vykon pro aortalni disekci, proto by mély vSechny
Zeny s aortalni dilataci vice jak 4 cm, méfené v urovni Valsalvova sinu a anamnézou
disekece aorty, rodit v centrech, kde je k dispozici kardiochirurgie.

Doporu¢eni ACC/AHA/AATS zroku 2010 doporuluji elektivni vykon u pacientd
s Marfanovym syndromem pfi externim pruméru vétSim jak 5 cm pro prevenci akutni
disekce, nebo ruptury. Indikaci pro operacni vykon pfi externim priméru mensim jak 5 cm je
rychly rast (vice jak 5 mm/rok), rodinna anamnéza disekce aorty pfi externim priméru
menSim jak 5 cm, nebo pfitomnost vyznamné aortalni regurgitace. Profylaxe proti infek&ni
endokarditidé neni potfeba pfi chlopennich abnormalitdch, pouze pokud ma pacient umélou
srde¢ni chlopen. V anamnéze mohou byt spontanni pneumothoraxy a plicni buly, proto by
mél byt pfedoperacné objednan rentgenovy snimek hrudniku.

Pacienti se zavaznou skoliézou by méli podstoupit funkéni vysetieni plic ke zhodnoceni miry
restriktivniho plicniho onemocnéni. Pro vysokou prevalenci (70% incidence v lumbosakralni
oblasti) duralni ektazie (rozSifeny pramér duralniho vaku) u populace téchto pacientl, by
mélo byt pfed kazdou zvaZovanou neuroaxialni blokadou provedeno MRI vySetfeni patefe, a
to i pokud je pacient asymptomaticky (bez bolesti zad, hlavy, bolesti proximalnich &asti
nohou, slabosti a necitlivosti nad nebo pod kolenem a genito/rektalni bolesti.)
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U pacientu trpicich Marfanovym syndromem, muze byt kaudalni epiduralni anestezie podana
pouze po radiologickém diagnostickém vySetfeni. Absence symptomdO nevyluCuje
meningealni abnormality.

Zvlastni priprava na zajisténi dychacich cest

Predoperacni vySetfeni dychacich cest je kritické, nebot pfitomnost pfedkusu a vysokého
klenutého patra s kompletni dentici mlze ztizit vizualizaci laryngu pfimou laryngoskopii.
Klinicky symptomatické pfipady atlantoaxialni dislokace u téchto pacientl jsou vzacné
uvadény v literatufe a screeningové radiologické vySetfeni kréni patefe pacientd
s Marfanovym syndromem pfed celkovou anestezii neni rutinné doporucovano.

Je doporu€eno provést fibrooptickou bronchoskopii pro pfehlédnuti dychacich cest pired
endotrachealni intubaci, abychom se vyhnuli kompresi aneurysmatu. Existuje reportovany
pfipad tracheomalacie u pacienta s Marfanovym syndromem, manifestovany zvySenymi tlaky
v dychacich cestach a obtiznou ventilaci béhem anestezie v pronacni poloze. Obstruktivni
spankova apnoe byla uvadéna u pacientd s Marfanovym syndromem, pfestoze nejsou
znamé pripady popisujici obtize s managementem dychacich cest kvuli této komorbidité.

Pacienti maji zvySené riziko pneumothoraxu, coz by mélo byt brano v potaz béhem ventilace
pozitivnim tlakem. PfestoZe existuje moznost dysfunkce temporomandibularniho kloubu,
neni hlaseno, Ze by zplsobovala potize s laryngoskopii. Je tfeba se vyhnout nadmérné
trakci laryngoskopu. Hemodynamickym cilem je redukce napéti na sténu aneurysmatu.

Zvlastni priprava pred podanim krevnich derivatut

V literatufe nejsou dikazy o tom, Ze pacienti s Marfanovym syndromem maiji preexistujici
koagulaéni abnormality spojené s vyS8§im rizikem nutnosti podani krevni transfuze.
Pacientim, vyZadujicim antikoagulacni terapii z divodli umélé srde¢ni chlopné nebo
aortalniho kofene, by méla byt nabidnuta pfeklenovaci terapie pfed planovanym vykonem.

Zvlastni priprava pred zahajenim antikoagulace

Nejsou informace naznacujici potfebu specialni antikoagulace, kromé pacientll po nahradé
srdeéni chlopné, nebo kofene aorty.

Zvlastni opatreni pii polohovani, transportu a mobilizaci pacienta

Pacienti musi byt polohovani a s operacnim stolem a nositky musi byt manipulovano tak, aby
se zamezilo sekundarnim poranénim z davodu kloubni instability.

Interakce chronické medikace a anesteziologickych agens

Pacienti mohou uzivat beta-blokatory a/Ci blokatory angiotenzinového receptoru (ARB) pro
kontrolu krevni tlaku, aby se minimalizovaly stfizné sily, plsobici napéti na sténu aorty,
diuretika (pfi anamnéze srdecniho selhani) a antikoagulacni terapii, pokud podstoupili
nahradu srdec¢ni chlopné&, nebo kofene aorty. V terapii betablokatory by se mélo pokraovat
perioperacné.

Jedna z populaci, ktera mize mit potencionalni benefit z terapie beta blokatory je pediatricka
populace. Dlvodem je to, Ze IéCba beta-blokatory muze umoznit odloZeni chirurgického
zakroku, tim pfipadnou implementaci vétSiho Stépu a vyhnout se tak nutnosti opétovného
zakroku. Potencionalni nezadouci ucinky perioperaéniho podavani beta-blokatord jsou
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bradykardie a hypotenze. Vynechani diuretik rano v den operace minimalizuje hypovolémii a
elektrolytové poruchy.

Anesteziologicky postup

Pacienti s Marfanovym syndromem vyzaduji specialni zvazeni anesteziologické techniky,
kdy je tfeba se vyhnout extrémni hypo i hypertenzi, je nutno zachovat koronarni perfuzi a
pfedchazet zvySeni tlaku na aortalni sténu a vzniku aneurysmatu. Labetalol a nitroglycerin
by mély byt dostupné pro terapii epizod hypertenze a mél by byt proveden hemodynamicky
stabilni Uvod. Toho muze byt dosazeno pouzitim ultrakratce pulsobicich opioidd, jako je
remifentanil pfi target control infuznim rezimu (TCI). Volatiini anestetika maji potencial
shizovat srde¢ni vydej, tedy snizovat riziko aortalni disekce. Fenylephrin je vazopresorem
volby, protoze efedrin muze zplUsobovat tachykardii pfes beta-adrenergni efekt. Omezeni
nadmérné produkce endogennich katecholamind kontrolou bolesti a Uzkosti je zasadni.

Volatilni anestetika nebo svalova myorelaxans se obecné nepouzivaji pfi nutnosti vyvolani
somatosenzorickych nebo motorickych evokovanych potencialu. V téchto pfipadech bude
anestezie vedena propofolovou infuzi (50-100 pg/kg/min).

Hypotermicka zastava obéhu (HCA) se stala standardni technikou v hrudni chirurgii pfi
opravé aortalniho oblouku u dospélych. Dlouhodoba hluboka HCA (déle nez 30 min) je
spojena s vyskytem zavazného neurologického postizeni. Za hlavni neuroprotektivni
techniky pfi HCA pro operaci aortalniho oblouku u dospélych je v souCasné dobé
povazovana jednak samotna hypotermie, retrogradni cerebralni perfluze a antegradni
cerebralni infuze. Pro zajiSténi optimalni péCe je nutna dobra komunikace mezi
anesteziologickym a chirurgickym tymem, perfuzionistou, sestrami na opera¢nim sale a
personalem jednotky intenzivni péce.

Antibioticka profylaxe: Podle aktualnich doporuéeni AHA, izolovana chlopenni srde¢ni
abnormalita nevyzaduje podani antibiotik k prevenci infekéni endokarditidy. Pokud ma
pacient prostetickou srdecni chlopen, nebo anamnézu infekéni endokarditidy, méla by byt
antibiotika podle doporuceni AHA perioperaéné podana.

Antibioticka profylaxe je doporu¢ena u vSech dentalnich vykon(, které zahrnuji manipulaci
s gingivalni tkani, periapikalni oblasti zubu nebo perforaci oralni mukdézy, vykony na
respiracnim traktu nebo infikované klzi, koznich strukturach, nebo muskuloskeletalni tkani.
Rezim podavani antibiotik mize zahrnovat peroralni podani Amoxicilinu 2g nebo
intravendzni podani Ampicilinu 2g i.v/im nebo Cefazolic nebo Ceftriaxon 1 mg i.m/i.v.
Pacienti s alergii na peniciliny nebo ampicilin mohou dostat Cephalexin (nebo jiny
cefalosporin 1. nebo 2. generace) 2g, Klindamycin 600 mg nebo Azitromycin nebo
Klaritromycin 500 mg. Jako alternativa se nabizi parenteralni podani Cefazolinu nebo
Ceftriaxonu 1 g i.v/im u pacientd s anamnézou anafylaktické reakce na penicilin nebo
ampicilin, neschopnych pfijmout peroralni medikaci. Pro vykony, vyZadujici antibiotickou
profylaxi z dvodu pokryti chirurgické rany, by méla byt antibiotika efektivni také proti
suspektnim patogentim. Antibioticka profylaxe vyhradné pro prevenci infekéni endokarditidy
neni doporucovana pro gastrointestinalni nebo urogenitalni vykony, stejné jako pro vaginalni
porody.

Zvlastni ¢i dopliujici monitorace

Pro méfeni teploty je doporu¢ené pouzit dvé rizna mista. Sonda pro méfeni teploty je
zavedena do jicnu k méfeni centralni teploty. Je vhodné mit jesté jedno misto pro visceralni
monitoraci. Pro monitoraci pacientovy oxygenace a funk&ni cerebralni oxymetrie jsou Cidla
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umisténa na pacientové Cele. Méla by byt zavedena arterialni linka pro monitoraci
perioperaénich nahlych zmén tlaku. V nékolika pfipadech bylo zminéno perioperaéni pouziti
jicnové echokardiografie pro monitoraci priméru aortalniho kofene. Zavedeni centralniho
vendzniho katetru neni nutné, pokud neni pfitomna signifikantni chopeni dysfunkce.

Mozné komplikace

Pacienti s Marfanovym syndromem a dilataci levé komory maji riziko komorové arytmie.
Pramér aortalniho kofene vétsi jak 4 cm nese riziko aortalni disekce. Typ 2 aortalni disekce,
podle De Bakeyiho klasifikace je nejcastéjSi u pacientd s Marfanovym syndromem.
V literatufe jsou také znamy pfipady spontanni disekce koronarnich arterii.

Pooperaéni péce

Stupen pooperacni monitorace zavisi na typu vykonu a stavu pacienta pfed vykonem,
zejména na velikosti aortalniho kofene a levé komory. Intenzivni péce neni vzdy nutna.

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

Nejsou popisovany akutni komplikujici situace u pacientl s Marfanovym syndromem. Je
nepravdépodobné, Ze by nejobavanéjdi komplikace aortalni disekce byla pfipisovana
ucinkim anestezie.

Ambulantni anestezie

Nejsou popisovany pfipady pacientd s Marfanovym syndromem v rezimu ambulantni
anestezie. Autordv nazor je takovy, Ze minimalné invazivni chirurgické zakroky by mohly byt
provedeny v rezimu ambulantni anestezie, pokud by nezahrnovaly vyznamné zapojeni
kardiovaskularniho a respiracniho systému.

Porodnicka anestezie

VSechny Zeny s geneticky potvrzenym Marfanovym syndromem by mély byt konzultovany
stran rizika disekce a rizika rekurence multidisciplinarnim zhodnocenim zahrnujicim
zobrazovaci metody celé aorty béhem téhotenstvi. Od téhotenstvi by se mély odrazovat
pacientky s anamnézou aortalni disekce pro vysokeé riziko aortalnich komplikaci.

K disekci dochazi nejCastéji ve tretim trimestru té&€hotenstvi (50 %) nebo v ¢asném
poporodnim obdobi (33 %). Se vS8emi zenami, které maji znamou aortalni nemoc a/ nebo
zvétSeny prubéh kofene aorty, by méla byt diskutovana rizika jesté pfed pocetim. Prumér
kofene aorty >4 cm s sebou nese zvySené riziko disekce (10 % oproti 1 % u pacientd
s pruimérem <4 cm). Poceti neni doporu¢ovano, pokud je pramér >4.5 cm. V zavislosti na
aortalnim rozméru by mély byt pacientky monitorovany echokardiografii ve 4-12 tydennich
intervalech béhem téhotenstvi a 6 mésict po porodu, nebot zvétSeni rozméru aorty muze byt
zrychleno téhotenstvim. Téhotenstvi by mélo byt sledovano kardiologem a porodnikem, ktefi
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jsou obeznameni s moznymi komplikacemi. Vaginalni porod muze byt bezpeény pro
pacientky bez kardiovaskularniho postizeni, nebo se stabilni minimalni dilataci aorty (<4 cm).
Epiduralni anestezie je silné doporu€ovdna pro minimalizaci stresu asociovaného
s porodnimi bolestmi. Cisafsky fez je indikovan u pacientek s aortalnim primérem >4.5 cm,
aortalni disekci, pfi zavazné aortalni regurgitaci, nebo se srde¢nim selhanim. Cisarsky fez
by mél byt také zvazen pfi kontraindikaci epiduralni anestezie pro vaginalni porod, nebo pfi
nenasednuti epiduralni anestezie, aby se vyhnulo stresu na dilatovanou aortu, spojeného
s netiSenou porodni bolesti. U pacientek, jejichz aortalni primér je mezi 4.0-4.5 cm by mél
byt zpusob vedeni porodu individualizovan a mél by rozhodovat také multidisciplinarni tym
slozeny z porodnika, anesteziologa a kardiologa. Méla by byt brana v potaz rodinna
anamnéza disekce a rychly rust béhem téhotenstvi. Je dllezité pokraCovat v terapii beta-
blokatory béhem téhotenstvi, béhem porodu i v poporodni dobé, aby se predeslo aortalni
disekci.

Management antikoagulacni terapie b&éhem téhotenstvi:

Rodi¢ky s Marfanovym syndromem vyzaduji antikoagulaci pouze pokud maji nahradu
srdeéni chlopné. Zeny s dobfe fungujici prostetickou srde&ni chlopni toleruji t&hotenstvi
hemodynamicky dobfe. Nicméné s potfebou antikoagulaéni terapie vyvstavaji specifické
obavy zahrnujici riziko chlopenni trombdzy, hemoragickych komplikaci, nebo komplikaci pro
dité. Podle doporuceni Evropské spolecnosti pro kardiologii, mohou byt podavana peroralni
antikoagulans (OAC) béhem prvniho trimestru, pokud byla potfebna davka warfarinu
<5mg/den. Pfi davkach >5 mg je doporuceno prerusit terapii OAC mezi 6. az 12. tydnem a
nahradit ji upravenou davkou UFH (a PTT 22x kontrola, u vysoce rizikovych pacientek
aplikovat jako intravendzni infuzi), nebo LMWH (cilové hladiny anti Xa 4-6 hodin po podani
0.8-1.2 U/ml). U téhotnych Zen na terapii LMWH, by mély byt hladiny anti Xa po aplikaci
kontrolovany kazdy tyden. LMWH by mél byt nahrazen intraven6znim UFH alespon 36 hodin
pfe planovanym porodem. UFH by mél byt pferusen alespori 4-6 hodin pfed planovanym
porodem a znovu hasazen 4-6 hodin po porodu, pokud nejsou zadné krvacivé komplikace.
Normalni a PTT by mélo byt potvrzeno po vysazeni intravendézniho UFH, pfed pfistupem
k neuroaxialnimu vykonu.

Regionalni i celkova anestezie byly uUspé3né& podavany rodickam k cisafskému fezu.
Neuroaxialni anestezie mize byt naro¢na na provedeni z divodu kyfoskoliézy. Standardni
davka lokalniho anestetika ke spinalni anestezie nemusi byt dostatec¢na kvdli pfitomnosti
duralni ektazie, proto by mohla byt technikou volby kombinovana spinalni-epiduralni
anestezie k cisarskému fezu. Je preferovano pouziti lokalnich anestetik bez epinefrinu, kv(li
moznému riziku intravaskularniho podani. Prestoze duralni ektazie neni absolutni
kontraindikaci epiduralni anestezie, teoretické riziko zvySené incidence duralni punkce
anebo nedostateCné anestezie by mélo byt diskutovano s pacientkou. Mozné pfiCiny
nahodné duralni punkce mohou byt strukturalni zmény v ligamentum flavum. Ultrazvukoveé
vySetfeni zad pfed umisténim epidurainiho katetru maze snizit riziko punkce zvétSeného
duralniho saku. Ascendentni a descendentni aortalni disekce jsou zmifiovany v poporodnim
obdobi u rodi¢ek s Marfanovym syndromem, proto by symptomatické pacientky mély byt
okamzité vySetfeny. Asymptomatické pacientky by stejné mély podstoupit echokardiografické
vySetfeni pfed propusténim z nemocnice.
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