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Williams(v syndrom patfi mezi geneticky podminéné poruchy s vyskytem vyznamnych vrozenych vad srdce, velkych
cév a obliceje. To predstavuje riziko pro zajisténi dychacich cest a vedeni anestezie. Clanek poukazuje na zakladni
problematiku onemocnéni a zdlraznuje anesteziologicky management pro praxi.
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ABSTRACT

Noskova P.: Anaesthetic management of patients with Williams syndrome

Williams syndrome is caused by a genetic abnormality. The most common symptoms are heart defects and unusual
facial features. Patients are known to have increased risk of adverse events during anaesthesia and difficult airway.
The article concerns risk assessment and practical anaesthetic management of patients with Williams syndrome.

KEYWORDS

Williams syndrome - coronary artery disease - sudden death - difficult airway - anaesthetic management

uvob

Williamstiv syndrom (nékdy nazyvany
i Williams-Beurenulv) patifi mezi autosomalné
dominantni vrozené poruchy. Jeho podstatou je
delece 7ql1.23. Tento gen je zodpovédny za tvorbu
elastinu a jeho redukce, zejména ve sténé arterii,
a vede k vyznamnym klinickym projeviim. Mezi
nejzavaznéjsi patii vrozené vady srdce (defekt komo-
rového septa) a cév (stendzy aorty a plicnice, dilatace
a deformace koronarnich arterii). Jedna se o vzacné
onemocneéni diagnostikované po celém svété s pre-
valenci1/7 500-1/20 000 narozeni. Vlastni geneticka
odchylka byla odhalena az v roce 1993 [1]. V Ceské re-
publice je tato diagndza potvrzena asi u 100-150 déti
[2]. V minulosti nebyl tento syndrom mezi 1ékati
znamy, coZ je pri¢inou toho, proc je u nas zejména
v dospélé populaci poddiagnostikovan.

CHARAKTERISTIKA SYNDROMU

Pacienti s Williamsovym syndromem maji ne-
zameénitelny vzhled, tato porucha byva také nékdy
nazyvana syndromem ,elfi tvafe“. Jsou malého
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vzristu, maji Siroka Gista, vyrazné rty, drobny nos,
Spicaté usi a vyrazné licni kosti.

Nejzavaznéjs$im problémem téchto pacientii
jsou vrozené vady srdce a velkych cév (tab. 1),
které se vyskytuji aZz u 85 % jedincti a 40 % z nich
vyzaduje operacni feSeni. Deformace pulsové viny
pfi snizZené elastanci koronarnich arterii a jejich
sten6ze mohou byt substratem vzniku srdecni is-
chemie. Dalsi pfi¢inou sniZeni koronarni perfuze
je prodlouzeny QT interval, ktery se vyskytuje
u 14 % nemocnych. Tyto patologie mohou vést
k pripadiim nahlého tumrti béhem anestezie [3].
Casto piitomna systémova hypertenze se vyskytuje
v souvislosti se stenézou renalni arterie.

Kromé kardiovaskularniho systému trpi po-
stiZeni jedinci i patologiemi ostatnich systému
(tab. 1), které prinaseji vyrazné komplikace pfti
podavani anestezie. Castd hypoplazie mandibuly,
malokluze a zubni anomalie byvaji spojeny s ob-
tizemi pfi zajistovani dychacich cest. Centralni
hypotonie mtzZe zesilit Gi¢inek podanych ben-
zodiazepint v premedikaci. Uzkostna porucha
s mentalni retardaci lehkého az stfedniho stupné



mohou znesnadniovat spolupraci v pribéhu peri-
operacniho obdobi (kanylace periferni zily, avod
do anestezie maskou, etapa vyvedeni z anestezie).
Na druhou stranu jsou tyto déti velmi spolecenské
a komunikativni.

Tab. 1 Incidence rizikovych faktord u Williamsova syndromu
z hlediska anestezie [4]

Systém Patologie a vyskyt v %

kardiovaskularni supravalvularni stendza aorty 75 %
systém supravalvuldrni stendza plicnice 25 %
periferni stendza plicnice 50 %
stendza renadini arterie 45 %

jiné arteridlni stendzy 20 %

anomalie koronarnich arterii 45 %
defekt komorového septa 10 %
hypertenze 50 %

prodlouzeny QT interval 14 %

kloubni hypermobilita 90 %

kloubni kontraktury 50 %

zvysend poddajnost vaziva 90 %
hyperakuze 90 %

centralni hypotonie 80 %
hyperreflexie 75 %

malokluze 85 %

mikrodoncie 95 %

abnormality tvaru a poctu zubt
nadmérna tvorba zubniho kazu
metabolismus hyperkalcemie 15 %

a urogenitalnf strukturalni anomalie 20 %

systém rekurentni infekce mocovych cest 30 %
kognitivné- generalizovand Uzkostna porucha 80 %
-behaviordlni oblast | mentaini retardace 75 %

muskuloskeletalnf
a pojivovy systém

smyslovy systém

nervova soustava

stomatologicka
problematika

Necastéjsimi indikacemi pro analgosedaci
nebo celkovou anestezii u déti s Williamsovym
syndromem jsou diagnosticka radiologicka vy-
Setfeni, srdec¢ni katetrizace a operac¢ni vykony
(kardiochirurgie, strabismus, hernie, vrozené
vady v urologii).

Specifickou problematiku predstavuje sto-
matologické osSetfeni. Zuby déti s Williamsovym
syndromem maji ¢asto abnormalni tvar, rizny
pocet a chybné postaveni. Z d@vodu zvysené pre-
citlivélosti v dutiné ustni je obtizné dostatecné
udrzovat hygienu, coz vede k nadmérné tvorbé
zubniho kazu. Vzhledem k hyperakuzi je zhorSe-
na tolerance ke zvukovym podnétim (napf. zvuk
zubni vrtacky, odsavani apod.) a vétSinu oSetfeni
chrupu je proto nutné provadét v celkové anestezii
nebo analgosedaci.

PREDOPERACNI A PREDANESTETICKE
VYSETRENI

Pacienti s Williamsovym syndromem by méli
byt vzdy vysetfeni kardiologem, z laboratornich
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vySetfeni je doporucovana (kromé standardnich
vySetfeni) kontrola hladin kalcia. Pfedanestetické
vysetfeni by mélo identifikovat existujici abnor-
mality organovych funkci a podle jejich vyskytu
modifikovat plan anesteziologické péce (napft.
pouziti postupl prevence aspirace u pacientd s gas-
troezofagealnim refluxem apod.). Zcela zasadni
je peclivé posouzeni dychacich cest a identifikace
znamek pripadné obtiZzné ventilace a/nebo intuba-
ce. Vramcizakladniho vySetfeni je rovnéz doporu-
¢eno oscilometrické neinvazivni méteni krevniho
tlaku na obou hornich koncetinach. Stratifikaci
rizik ve vztahu k anesteziologické péci ukazuje
tab. 2.

Tab. 2 Stratifikace anesteziologického rizika [3]

Anesteziologické  Klinické vysSetieni

riziko

nizké normalni EKG, ECHO, minimalni
extrakardidlni abnormality

vek nad 20 let

strednf mirna stendza plicnice

mirna nebo strednf supravalvuldrni
stendza aorty (= 40 mmHg)
hypertenze

ostatni mirné kardialni anomalie
mirna hypertrofie levé kmory
prodlouzeni QT intervalu = 450 ms

a =500 ms na EKG

mirna az strednfi izolovana stendza
plicnice

vyznamné extrakardidlni abnormality:
obtizna intubace

gastroezofagealni reflux

vysoké tézkd supravalvuldrni stendza aorty
(240 mmHg)

symptomy nebo EKG zndmky ischemie
patologie koronarnich arterii prokdzané
koronarograficky, MRI

tézka hypertrofie levé komory
prodlouzeni QT intervalu = 500 ms na
EKG

arytmie

obstrukéni poruchy vytokovych traktl
srdecnich komor

anamnéza kardiovaskularni pfihody
vék pod 3 roky

ANESTEZIOLOGICKY POSTUP
U NiZKEHO RIZIKA [5]

Pfedanestetické vySetfeni: anesteziologické
vySetfeni 1-2 tydny pred planovanym vykonem,
plan zajisténi dychacich cest, kontinuita chronic-
ké terapie (neprerusovat p-blokatory).

Uvod a vedeni anestezie: disledné dodrzovani
zasad piijmu potravy a tekutin pred vykonem,
premedikace ketaminem nebo midazolamem (cave
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hypotonie), monitorace dle doporuceni CSARIM +
S5svodové EKG, pomala titrace hypnotik pfi ivodu
(ketamin, etomidat, sevofluran, opioid), balanco-
vana anestezie, minimalizace kyslikové spotfeby
myokardem, minimalizace sniZeni systémové cév-
ni rezistence, 1é¢ba ST zmén na EKG vazopresory.
Pooperacni péce: monitorace EKG minimalné
dvé hodiny po vykonu, dliraz na dostate¢nou anal-
gezii a tepelnou homeostazu (zabranit tfesavce).

ANESTEZIOLOGICKY POSTUP
U STREDNIHO RIZIKA [5]

Predanestetické vySetfeni: jako u nizkého rizi-
ka + zajisténi vykonu v centru s détskou kardiologii
a zkuSenymi détskymi anesteziology.

Uvod a veden{ anestezie: jako u nizkého rizika.

Pooperacni péce: monitorace EKG minimalné
Sest hodin po vykonu, monitorace EKG pfes noc
a pred propusténim, dliraz na dostate¢nou anal-
gezii a tepelnou homeostazu (zabranit tfesavce),
1Gzko na oddéleni resuscitacni péce.

ANESTEZIOLOGICKY POSTUP
U VYSOKEHO RIZIKA [5]

Predanestetické vySetfeni: jako nizké a stfedni
riziko + centrum s dostupnosti ECMO (extrakor-
poralni mimotélni oxygenace), idealné zkusenost
s pacienty s Williamsovym syndromem.

Uvod a vedeni anestezie: premedikace ketamin
nebo midazolam (cave hypotonie), zvazit intrave-
noézni prehydrataci, titrac¢ni vod (hypnomidat,
ketamin, opioid), peroperacni zajisténi méteni kon-
traktility myokardu, ECMO v rezimu ,,stand-by*“.

Pooperacni péce: jako u stfedniho rizika.

ZAVER

Williamstiv syndrom je vzacné onemocnéni,
jehoz geneticky podklad byl zjistén teprve na konci
minulého stoleti. Anesteziologicka péce o pacienty
s Williamsovym syndromem musi zohlednit exis-
tujici abnormality rdznych organti/organovych
funkci, vysoké riziko predstavuji zejména nemocni
s pfedpokladem obtizné ventilace/intubace a posti-
zenim srdce nebo velkych cév. Péce o pacienty by
meéla probihat ve specializovanych centrech, kde
je zajiSténa mezioborova spoluprace a odpovidajici
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persondlni, materidlni a technické vybaveni k fe-
Seni zavaznych komplikaci.

Odkazy

www . williams-syndrome.org

www . willik.tym.cz (obcanské sdruzeni Willik
v Ceské republice)
www.williams-syndrome.org.uk
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