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Recomendacfes anestésicas para pacientes que sofrem
de

Sindrome de delecao do 22q11.2

Nome da doenca: Sindrome de delegéo do 22q11.2
ICD 10: D82.1 (sindrome de DiGeorge), Q93.81 (Sindrome velocardiofacial)
OMIM:

Sindbnimos: Sindrome de DiGeorge, sindrome velocardiofacial (SVCF), sindrome de
Shprintzen, Sindrome “CATCH-22”, Sindrome de anomalias faciais e conotruncais,
Sindrome de Takao

Sumario da doenca: A sindrome de delecdo 22q11.2 é um defeito genético, resultando em
fenotipos variaveis, incluindo a sindrome de DiGeorge ou Shprintzen. As manifestacfes
clinicas podem variar, incluindo defeitos no sistema cardiovascular (principalmente origem
conotruncal), hipoplasia do timo e malformagdes velo-faringeas. Os pacientes podem sofrer
de disturbios do desenvolvimento neuroldgico, incluindo deficiéncias intelectuais e condicbes
psiquiatricas.

A prevaléncia da sindrome de delecdo 22q11.2 é de aproximadamente 1 em 4.000 nascidos
vivos, tornando-a a forma mais comum de desordem cromossdmica por microdelecdo. As
varias deformidades séo resultado de anormalidades pré-natais da terceira e quarta bolsas
faringeas e do terceiro arco branquial.

Os defeitos cardiacos sdao geralmente de origem conotruncal, como tetralogia de Fallot,
interrupcao do arco adrtico, defeito do septo ventricular (DSV) ou truncus arteriosus
persistente.

Defeitos no desenvolvimento do timo geralmente levam a imunodeficiéncia relacionada as
células T, que pode estar presente em 25 a 30% dos pacientes. O acometimento das
glandulas paratire6ides pode levar a hipocalcemia, apresentando-se como tetania ou
convulsoes.

Varios distirbios do neurodesenvolvimento ou psiquiatricos podem estar presentes,
variando de comprometimento cognitivo leve a episédios recorrentes de esquizofrenia,
manifestando-se desde a infancia ou a puberdade.

Anomalias velofaringeas sdo comuns, resultando em maior probabilidade de fissura labial e
palatina, além de atresia coanal ou multiplas obstru¢cdes nasais. A insuficiéncia faringea
pode levar a refluxo e dificuldades de alimentacdo, especialmente na infancia. As bridas
laringeas também podem estar associadas ao disturbio. Outras caracteristicas podem incluir
malformacfes renais, perda auditiva e deformidades esqueléticas, como escoliose ou
anormalidades da coluna cervical.




A medicina estd em desenvolvimento
Talvez haja novo conhecimento
Cada paciente € Unico

Talvez o diagnéstico esteja errado

“ Encontre mais informacfes sobre a doenca, os seus centros de referéncia e
organizacfes de pacientes na Orphanet: www.orpha.net
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Cirurgia tipica

Y

Devido a alta incidéncia de malformacfes cardiacas na sindrome de delecdo 22g11.2,
muitos pacientes precisam ser submetidos a varias corre¢cdes cardio-cirdrgicas, geralmente
no inicio da infancia. O fechamento dos defeitos do septo atrial ou ventricular e a
reconstrucdo da via de saida do ventriculo direito sdo os procedimentos mais comuns, mas
devido a variabilidade, pode ser necessaria uma ampla gama de tratamentos cirdrgicos.

Insuficiéncia velofaringea, fenda palatina ou obstrucdes respiratérias nasais podem requerer
tratamento cirdrgico, incluindo palatoplastia, criagdo de retalho faringeo posterior, rino- ou
faringoplastia.

Embora a maioria dos pacientes sofra apenas com deficiéncias cognitivas leves, sedacao ou

anestesia pode ser necessaria em qualquer idade para facilitar varios procedimentos
diagnésticos ou invasivos.

Tipo de anestesia

Os procedimentos mais comumente descritos na 22qll1.2 sdo anestesias gerais que
combinam agentes inalatérios volateis com analgésicos opidides, mas a anestesia
intravenosa total também parece viavel. Nao ha contraindicagbes gerais para hipnéticos
comuns, analgésicos opidides ou relaxantes musculares nao despolarizantes. Foi relatado o
uso de suxametdnio, mas os efeitos colaterais em potencial devem ser pesados contra um
tempo de inicio mais rapido. A selecdo individual de agentes anestésicos deve ser baseada
nas condi¢cbes pré-existentes do paciente, com foco especial nas malformacdes cardiacas,
bem como no tipo e duragéo da cirurgia planejada.

Contraindicac¢des ao blogueio neuroaxial, como anormalidades cardiacas, anticoagulacéo e
escoliose, podem ser encontradas regularmente.

A anestesia regional periférica bem-sucedida em pacientes com sindrome de delegdo
22q11.2 foi publicada na literatura e pode ser considerada sempre que possivel em relagéo
a segurancga do paciente e ao procedimento cirargico. Em pacientes com risco cardiaco, a
mistura de epinefrina com anestésicos locais deve ser evitada, pois pode causar taquicardia
e arritmias. Devido a ampla possibilidade de diferentes abordagens, o anestesista é
incentivado a levar em consideracdo aspectos do conforto do paciente e das preferéncias
individuais.

Exames adicionais pré-operatérios necessarios (além do cuidado padréo)

O diagnostico de rotina pré-operatério deve se concentrar na avaliacdo de malformacdes
cardiacas e cirurgia corretiva anterior. Uma avaliagdo completa, incluindo anamnese e
aptidao clinica, bem como exame clinico, deve ser realizada rotineiramente em qualquer
paciente, independentemente da condicdo preexistente ou da anestesia planejada. Exames,
procedimentos ou cirurgias anteriores devem ser levados em consideracdo. Um ECG é
aconselhado, mesmo em pacientes mais jovens e assintomaticos, para detectar possiveis
alteracBes estruturais ou arritmias.

Qualquer sinal clinico de doenga cardiaca, como cianose, falta de ar ou diminuicdo da
resisténcia fisica, deve implicar uma avaliagdo completa do status cardiovascular, incluindo
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ecocardiografia, bem como a opinido de um cardiologista familiarizado com defeitos
cardiacos congénitos.

Todo paciente que apresenta sindrome de dele¢do 22g11.2 deve ser investigado quanto a
possiveis hipoplasias do timo e consequentes deficiéncias imunolégicas, hematolégicas ou
enddcrinas. O anestesista deve perguntar sobre infec¢des anteriores que possam indicar
potencial imunodeficiéncia.

O trabalho de laboratério deve incluir hemograma completo e diferencial. Um nimero baixo
de linfécitos ou sugestdo de qualquer imunodeficiéncia preexistente pode justificar uma
contagem absoluta de células T. Trombocitopenia leve pode estar presente, mas geralmente
ndo € de relevancia clinica. Os niveis de célcio ionizado devem ser rotineiramente
verificados para detectar pacientes com hipocalcemia.

Preparacao especifica para o manejo da via aérea

A literatura ainda € inconclusiva sobre se a sindrome de delecdo 22g11.2 em si esta
associada a um aumento da probabilidade de uma via aérea dificil. No entanto, na presenca
de anormalidades anatbmicas das vias aéreas acima mencionadas em certos individuos, o
manejo sera previsivelmente dificil.

A atresia coanal, se nao for corrigida, pode complicar a ventilagdo sob méscara e bolsa e
impossibilitar a intubagdo nasotraqueal. Especialmente em recém-nascidos e bebés, essas
complicacdes devem ser levadas em consideragéo antes da indugdo da anestesia geral.

Equipamentos de intubagdo menores do que normalmente sdo utilizados devem estar
disponiveis, uma vez que foram relatados achados de vias aéreas mais estreitas e traquéia
curta.

Um aumento da taxa de disfagia e refluxo gastroesofagico pode levar a um risco aumentado
de aspiracao durante a inducéo da anestesia geral.

Preparacao especifica para transfusdo ou administracdo de hemoderivados

Os niveis intra-operatérios de célcio devem ser monitorados de perto. Em caso de
transfusdo, o célcio deve ser reavaliado e meticulosamente substituido para evitar crises
hipocalcémicas.

Se o0 paciente apresentar sinais de imunodeficiéncia ou se o status imunologico for

desconhecido, produtos sanguineos irradiados devem ser preferidos, especialmente em
bebés com menos de 12 meses de idade.

Preparacao especifica para anticoagulagéo

As regras gerais para anticoagulacdo perioperatéria precisam ser aplicadas. Na presenca de
defeitos cardiacos e cirurgia corretiva resultante, os pacientes ja podem receber
anticoagulantes e quaisquer alteragbes nesse regime requerem conhecimento cardiolégico
ou cardiocirurgico especializado.
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Precaucdes especificos para posicionamento, transporte e mobilizacdo

N&ao reportado. Possiveis malformacfes da coluna, como escoliose e anomalias da coluna
cervical, podem exigir cuidados extras ao posicionar 0s pacientes para cirurgia.

Provéveis interacfes entre farmacos anestésicos e medicagdes de uso continuo

Varios medicamentos psiquiatricos podem prolongar os intervalos QT. Possiveis interagcdes
devem ser consideradas, principalmente ao aplicar antibiéticos e antieméticos que também
aumentam o prolongamento do intervalo QT. Hipocalcemia, mesmo que clinicamente néo
aparente, pode piorar essa interacgéo.

Procedimento anestesioldgico

Dependendo da complexidade das condi¢Bes cardiacas pré-existentes, o débito cardiaco, a
presséo sanguinea e a frequéncia cardiaca devem ser mantidos dentro dos limites normais,
usando todos 0s meios necessarios.

O estresse simpatico perioperatorio deve ser evitado para evitar descompensacgédo aguda
das condi¢Bes cardiacas subjacentes. Especialmente em recém-nascidos e bebés com
tetralogia de Fallot ndo corrigida, onde crises cianoticas devem ser evitadas para prevenir
hipdxia e insuficiéncia cardiaca aguda.

Em pacientes com apneia obstrutiva do sono conhecida ou submetidos a correcdo de
malformagfes nasais ou faringeas, ndo devem ser administrados pré-medicamentos
sedativos, como benzodiazepinicos ou opidides de acdo prolongada, para evitar
complicacdes respiratoérias.

Monitorizac&o especifica ou adicional

Dependendo do estado cardiaco individual e da cirurgia corretiva anterior, pode ser indicada
monitorizacdo hemodinamica adicional. Gases sanguineos regulares devem ser conduzidos
em todos os pacientes com hipoparatireoidismo conhecido para evitar hipocalcemia.

A medicdo continua da pressédo arterial invasiva deve ser considerada em pacientes que
apresentem sinais de cianose ou falta de ar, bem como em grandes cirurgias.

Monitoracdo cardiaca adicional, como ecocardiograma transesofagico, monitorizacao

através de acesso venoso central e/ou pressédo da artéria pulmonar ou outros métodos para
a avaliacdo hemodinamica, pode ser necessaria em alguns pacientes.

Complicacbes possiveis

A hipocalcemia pode levar a parestesias, tetania generalizada e convulses, que podem ser
dificeis de diagnosticar em recém-nascidos e bebés.

Sabe-se que os prolongamentos do intervalo QT causam arritmias malignas, como Torsades
de Pointes, que requerem tratamento imediato.
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E esperado um aumento da taxa de infeccbes pos-operatdrias em pacientes com
imunodeficiéncia em células T. No caso de transfusdo sanguinea nédo irradiada, esses
individuos correm um risco potencial de desenvolver doenca enxerto contra hospedeiro
transfusional (DECHT), que geralmente é dificil de administrar e apresenta taxas de
mortalidade de até 90%.

Foi relatada pneumonia por aspiracdo devido ao aumento do refluxo e pode ser confundida
com edema pulmonar cardiogénico.

Cuidados pés-operatérios

Pacientes com delecdo 22q11.2 apresentam um risco aumentado de apneia obstrutiva do
sono devido a hipotonia muscular geral e anormalidades velo-faringeas. Especialmente
apos a corregdo da insuficiéncia faringea, alguns pacientes desenvolvem obstrucéo faringea
significativa, exigindo vigilancia prolongada em uma unidade de recuperagdo ou terapia
intensiva. A ventilacdo pés-operatéria com CPAP pode reduzir o tempo de vigilancia e
complicaces respiratérias.

Problemas agudos relacionados a doenca e seus efeitos na anestesia e recuperagao

As convulsdes sdo bastante comuns em pacientes que sofrem da sindrome de delecao
22q11.2, mas a causa subjacente geralmente é dificil de identificar. As convulsdes podem
ser de origem hipocalcémica, mas também podem estar presentes varias formas de
epilepsia. Os niveis de magnésio e célcio devem ser verificados e substituidos, se
necessario.

Anestesia ambulatorial

N&o descrito na literatura. Parece ndo aconselhavel devido a extensdo das necessidades
especiais pré, intra e pés-operatérias - como mencionado acima. Pode ser praticavel em
certas combinacdes de cirurgias muito pequenas em individuos levemente afetados.

Anestesia obstétrica

A fertiidade geral ndo é afetada, mas doencas cardiacas e condi¢cbes psicol6gicas
associadas podem complicar a gravidez e o parto. S8o relatadas taxas aumentadas de
“pequenas para a idade gestacional” e natimortos. A anticoagulagao sistémica pode levar a
um risco aumentado de sangramento durante a gravidez e o parto. Pacientes com delecéo
conhecida de 22q11.2 devem visitar instalacdes obstétricas especializadas em partos de
alto risco e com experiéncia no tratamento de pacientes com malformagfes cardiacas, se
relevante.

Podem estar presentes contraindicacdes (anticoagulacdo, malformacdes cardiacas,
escoliose etc.) ao blogueio neuroaxial. Devido a alta variabilidade da Sindrome de delecéo
220g11.2, os riscos da anestesia geral devem ser avaliados e comparados aos do bloqueio
neuroaxial em todos os pacientes obstétricos, para que seja possivel uma abordagem
individual que impliqgue os menores riscos para mae e filho.
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Patients and Parents information:
http://www.22qg.0rg/

http://www.vcfsef.org
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