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Doporučení pro vedení anestezie u  

Williamsova syndromu 

Název nemoci: Williamsův syndrom 

ICD 10:   
 
Synonyma: Williamsův-Beurenův syndrom  
 
Souhrn o nemoci:  
Williamsův syndrom (WS) vzniká následkem mikrodelece přilehlých genů na chromozomu 
7q11.23 [1]. Tato část genomu obsahuje několik genů [2] jako např. ELN (ELastiN) kódující 
tkáňový strukturální protein elastin [3] a Gtf2i (General transcription factor II-I) kódující 
multifunkční fosfoprotein, který se podílí na transkripci a transdukci signálu [4]. To má za 
následek multisystémové onemocnění postihující kardiovaskulární systém [5], pojivovou tkáň a 
centrální nervový systém. Incidence typické formy syndromu je 1/20 000 osob [6]. V klinickém 
popisu se spojuje supravalvulární aortální stenóza a/nebo stenóza větví plicních artérií, 
psychomotorická retardace a faciální dysmorfismus [7,8]. Byla také hlášena souvislost s 
hyperkalcémií novorozenců [9]. Faciální dysmorfismus je charakterizován syndromem skřetího 
obličeje: hvězdicovitá duhovka [10], široké čelo, periorbitální ztluštění, vysoké a okrouhlé lícní 
kosti, špičatá brada, zploštělý kořen nosu, nos otočený nahoru, dlouhé philtrum a široký a 
evertovaný dolní ret [11]. Nejčastější poruchou v orofaciální oblasti je chybný skus (94 %) [12]. 
Kromě psychomotorické retardace mají tito pacienti také neharmonický profil IQ ve prospěch 
verbálního testu [13]. Jsou hypersociální a trpí intenzivní úzkostí [14,15]. Rovněž mají hudební 
schopnosti [16,17]. U WS jsou obvyklé abnormality kardiovaskulárního systému [18]; 
nejběžnější jsou arteriální stenózy. U 45–75 % pacientů s WS se vyskytuje 
supravalvulární aortální stenóza a/nebo stenóza plicních artérií. Až 80 % pacientů s WS 
má srdeční anomálie (anomálie aortální, mitrální a/nebo trikuspidální chlopně, hypertrofie 
komor), mají také anomálie koronárních artérií [19]. Systémová arteriopatie v dalších cévách v 
těle se objevuje u 20 % pacientů, přednostně v hrudní aortě (což může souviset se stenózou 
renálních artérií), ale může se vyskytovat i na jiných místech (krk, končetiny, břišní aorta...). 
Většina anomálií kardiovaskulárního systému se objevuje v prvním roce života [11]. Pacienti 
také mohou trpět endokrinní dysfunkcí [20,21], plicním emfyzémem [2], očním postižením 
[22,23] nebo epilepsií [24]. 

 

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 

Většina chirurgických zákroků u pacientů s WS se provádí v dětství [18]. Nedávné pokroky na 
poli medicíny a chirurgie zlepšili přežití těchto pacientů, takže se dospělí i dětští pacienti s WS 
nyní častěji dostanou k chirurgickým zákrokům. Nejběžnější zákroky jsou následující: 

 
- extrakce zubů: hypoplázie zubní skloviny zvyšuje výskyt zubního kazu [25], 

 
- chirurgická korekce skoliózy [26,27], 

 
- operace strabismu [22], 

 
- magnetická rezonance. 

 

Typ anestezie 

Je možné provést sedaci i celkovou anestezii. Je nutné upřednostnit sedaci, kdykoliv je to 
možné [28]. Riziko nežádoucích kardiologických účinků v průběhu celkové anestezie je 
vysoké: 11 % [29]. V závislosti na věku pacienta a povaze chirurgického výkonu se zdá být 
dobrou volbou periferní regionální anestezie. Lze provést i spinální anestezii, ale až po 
příznivém kardiologickém vyšetření. 

 

Nezbytná doplňková předoperační vyšetření (vedle standardní péče) 

Doporučuje se vyšetření kardiologem v průběhu jednoho měsíce před zákrokem [28,30]. Toto 
vyšetření by mělo zahrnovat následující [18]: 

 
1. Fyzikální vyšetření s měřením krevního tlaku na obou horních i dolních končetinách: 

echokardiografie nemusí prokázat stenózu, ale lze ji diagnostikovat pomocí oslabení 
pulzu a snížení krevního tlaku na dolních končetinách [31]. 

 
2. EKG: hledáme arytmie a/nebo známky prodloužení QTc [32,33], anamnézu ischemie 

[19]. V případě potřeby konzultace elektrofyziologa. 

 
3. Echokardiografie: hledáme srdeční anomálie [19]. 

 
4. Screeningové vyšetření dysfunkce štítné žlázy [20,34] a známky diabetu [21]. V raném 

dětství hledáme známky hyperkalcémie. 

 

Zvláštní příprava na zajištění dýchacích cest 

V literatuře není popisována souvislost faciálních anomálií u WS [12,28] s obtížnou intubací 
nebo ventilací. 

 

Zvláštní příprava před podáním krevních derivátů 

Před podáním krevních derivátů není nutná žádná zvláštní příprava. 
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Zvláštní příprava před zahájením antikoagulace 

Není nutná žádná zvláštní příprava týkající se antikoagulace. 

 

Zvláštní opatření při polohování, transportu a mobilizaci pacienta 

Nejsou nutná žádná zvláštní opatření při polohování, transportu a mobilizaci pacienta. 

 

Interakce chronické medikace a anesteziologických agens 

Léčba betablokátory se nesmí přerušovat. Antiepileptická léčba se nesmí přerušovat. Je nutné 
přerušit podávání inhibitoru angiotenzin konvertujícího enzymu. 

 

Anesteziologický postup 

Anestezii pacientům s WS je nutné podávat na pracovištích, kde je k dispozici kardiolog, 
intenzivista a dětská kardiologická jednotka intenzivní péče. Riziko nežádoucích 
kardiologických účinků v průběhu celkové anestezie je vysoké: 11 % [29]. Toto riziko lze snížit, 
je-li diagnóza známa ještě před chirurgickým zákrokem [35,36]. Pacienti se supravalvulární 
aortální stenózou mají nejvyšší riziko. 

 
Informace o péči o pacienta před zákrokem již byly publikovány [28] a konkrétně zahrnují 
následující: příjem do nemocnice den předem, zkrácení doby lačnosti na dvě hodiny u příjmu 
tekutin nebo zahájení intravenózního podávání udržovacích tekutin, zvláště pak u pacientů 
mladších pěti let věku. Doporučuje se naplánovat pacienta na první místo v operačním 
programu a omezit tak dobu lačnosti. 

 
Úzkost [15] je specifickou charakteristikou WS, která může být provázena tachykardií a jako 
takovou je nutné ji posuzovat. Ke snížení úzkosti je nutné použít farmakologické i 
nefarmakologické postupy. Doporučuje se podání anxiolytické premedikace. Pokud to není 
možné, lze pacienty s WS uklidnit pomocí přítomnosti rodiče nebo blízké osoby až do ztráty 
vědomí. Je třeba věnovat zvláštní pozornost hluku, protože tito pacienti jsou na hluk extrémně 
citliví [17]. Při úvodu do anestezie musí být na operačním sále ticho [28]. 

 
Intravenózní úvod by měl být preferován před inhalačním úvodem maskou se sevofluranem 
[28,29]. Před anestezií je vhodné zvážit topickou anestezii před zajištěním intravenózního 
vstupu. Odborníci [28] nepoužívají propofol kvůli jeho účinkům na hemodynamiku, které mohou 
mít u pacientů s WS se supravalvulární aortální stenózou katastrofální následky (hypotenze, 
koronární ischemie...). Dobrou volbou se zdá být kombinace ketaminu a midazolamu. 

Někteří odborníci doporučují nepoužívat sukcinylcholin z důvodu teoretického rizika vyvolání 
hyperkalémie [34], ale prozatím nebyly publikovány žádné takové případy. Neuromuskulární 
blokádu lze titrovat perioperačním monitorováním train-of-four (TOF). 

 
Je důležité zmínit Kounisův syndrom [37], který se u těchto pacientů může objevit a způsobit 
náhlé úmrtí. Náhlé úmrtí a srdeční zástava během anestezie mohou být způsobeny 
koronárními lézemi u Williamsova syndromu [38–40]. 
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Zvláštní či doplňující monitorace 

Doporučuje se monitorování ST-úseku na EKG pomocí elektrokardiogramu s pěti svody [28]. 

 
Před a po anestezii/sedaci je nutné provést měření krevního tlaku na všech končetinách a 
hledat známky nediagnostikované stenózy [28]. 

 
Hemodynamické cíle: udržet sinusový rytmus se srdeční frekvencí odpovídající věku; zajistit 
dostatečný preload a současně se vyhnout rychlým přesunům intravaskulárního objemu, 
hypotenzi léčit agresivně [41]. Podle stavu kardiovaskulárního systému pacienta a typu 
chirurgického zákroku lze zvážit invazivní měření krevního tlaku. Cílové hodnoty krevního 
tlaku jsou stejné jako pro pacienty bez WS. 

 
Anesteziolog by měl využívat monitorování kardiovaskulárního systému s ohledem na 
chirurgický zákrok. Pro hrudní chirurgii se doporučuje použít transesofageální 
echokardiografii. U kardiochirurgických i nekardiochirurgických zákroků se doporučuje použít 
NIRS k odhadu tkáňové oxygenace mozku a somatických oblastí. 

 
Důrazně se doporučuje monitorovat hloubku anestezie některým z dostupných nástrojů 
(bispektrální index, entropie, DSA – density spectral array…), aby bylo možné zajistit 
dostatečnou hloubku anestezie a předejít tak oběhovým účinkům anestezie. 

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

 

Možné komplikace 

Pacienti s WS mají vyšší riziko ischemie myokardu [28]. 

Pacienti s WS mají zvýšené riziko vzniku arytmií [32]. 

Pacienti s WS mají zvýšené riziko srdeční zástavy [29]. 

 

Pooperační péče 

Pacienti s WS by měli zůstat na dospávacím pokoji a monitorování by mělo pokračovat až 
do doby, kdy se u pacienta obnoví kognitivní a kardiovaskulární funkce. Doporučuje se 
zajistit přítomnost rodiny nebo blízké osoby. U rozsáhlejších a/nebo komplikovaných zákroků je 
nutné zajistit pooperační péči na jednotce intenzivní péče. 

 

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

Akutní komplikace spojené s nemocí nejsou u WS běžné. 

 

Ambulantní anestezie 

Ambulantní anestezie se nedoporučuje. 
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Porodnická anestezie 

V literatuře nejsou k dispozici žádné údaje. 
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