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Doporučení pro vedení anestezie  
u Coffin-Siris syndromu 

Název nemoci: Coffin-Siris syndrom   

 
ICD 10:  Q87.1 
 
Synonyma: CSS  
 
Souhrn o nemoci: Coffin-Siris syndrom (CSS) je vrozené multisystémové genetické 
onemocnění charakterizované aplazií nebo hypoplazií distálního článku nebo nehtu pátého 
prstu, opožděným vývojem, mentálním postižením, hrubými rysy v obličeji, hypotonií, 
mikrocefalií, sakrálním důlkem, spina bifida occulta, skoliózou/kyfózou, rozštěpem patra 
makroglosií, mikrognácií, chronickými infekty horních cest dýchacích, srdečními 
abnormalitami a gastroezofageálním refluxem. Klinicky a geneticky bylo hlášeno více než 
100 potvrzených případů. Aktuálně bylo identifikováno minimálně 7 genů odpovědných za 
CSS; SMARCB1, SMARCA4, SMARCE1, ARID1A, ARID1B, SOX11 a PHF6. Dědičnost 
CSS je autozomálně dominantní. Jakkoli přesná prevalence a incidence není známa, je 

možné, že onemocnění je nedostatečně rozpoznáváno.      

 

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 
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Typické výkony 

Kardiochirurgie, nutriční gastrostomie, fundoplikace, hernioplastika, ORL operace 
(především adenotomie) a stomatochirurgie. 

 

Typ anestezie 

Vzhledem k raritnímu výskytu onemocnění je dostupné v odborné literatuře pouze několik 
kazuistik nebo korespondencí (letters).  

Podání celkové anestezie s tracheální intubací nebo laryngeální maskou bylo popsáno. Bylo 
hlášeno i podání kaudální blokády a subarachnoidální blokády. 

 

Nezbytná doplňková předoperační vyšetření (vedle standardní péče) 

Funkční testování srdce včetně EKG a echokardiografie by mělo být provedeno ke 
zhodnocení závažnosti vrozených srdečních vad. 

Je-li zvažována centrální blokáda, měl by být proveden UZ nebo MRI páteře k nalezení spina 
bifida occulta nebo syndromu fixované míchy. 

Infekty horních cest dýchacích jsou velice časté a načasování plánované operativy tak musí 
posoudit nejlepší období průchodnosti dýchacích cest. 

Zvláštní příprava na zajištění dýchacích cest 

Obtížná ventilace i intubace byla popsána. Laryngoskopy nové generace a pomůcky 
k fibrooptické intubaci by měly být dostupné. Chirurgické zajištění dýchacích cest může být 
nezbytné. 

Zvláštní příprava před podáním krevních derivátů 

Není hlášena. 

 

Zvláštní příprava před zahájením antikoagulace 

Není hlášena. 

 

Zvláštní opatření při polohování, transportu a mobilizaci pacienta 

Nejsou hlášena. 

Interakce chronické medikace a anesteziologických agens 

Není hlášena 
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Anesteziologický postup 

Byly hlášeny nějaké případy podání celkové anestezie, případ lehké celkové anestezie 
kombinované s kaudálním blokem a případ subarachnoidální anestezie pro císařský řez. 
Byly hlášeny problémy týkající se ventilace obličejovou maskou a problémy spojené 
s tracheální intubací. Problém s obtížným zajištěním dýchacích cest kvůli charakteristickému 
obličeji (např. vysoké a/nebo úzké patro) je pravděpodobně věkově závislý a vzrůstá 
s pacientovým věkem. 

 

Zvláštní či doplňující monitorace 

Není popisována. 

 

Možné komplikace 

Byla hlášena obstrukce tracheální rourky masivní bronchiální sekrecí. 

 

Pooperační péče 

Byl popsán případ pooperační apnoe. Po operaci zvažte přijetí na jednotku intenzivní péče. 
Věnujte speciální péči mentálnímu postižení a občas poruchám autistického spektra, které 
mohou vést ke strachu a hyperaktivitě v průběhu předoperačního a pooperačního období. 

 

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

Způsobené onemocněním poskytující pomůcku k rozlišení mezi nežádoucími účinky 
anestezie a manifestací onemocnění, např.:  

Nejsou hlášeny. 

 

Ambulantní anestezie 

Není doporučena. 

 

Porodnická anestezie 

Jedna kazuistika popsala případ subarachnoidální anestezie u 22leté rodičky pro urgentní 
císařský řez. Ačkoli byly přítomny známky obtížného zajištění dýchacích cest, přímá 
laryngoskopie provedená v hluboké sedaci odhalila nízké Cormack-Lehane skóre (6).   
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