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orphananesthesia
Recomendaciones para la anestesia con 

Osteopetrosis 

Nombre de la enfermedad:  Osteopetrosis 

CIE 10:  Q78.2 

Sinónimos:  Enfermedad de los huesos de mármol, enfermedad de Albers-Schönberg, 
osteoesclerosis, fragilitas generalisata, osteopetrosis generalisata. 

Resumen de la enfermedad:  La osteopetrosis es una enfermedad rara producida por una 
alteración en la función de los osteoclastos y en la resorción ósea. Las cavidades de la médula 
ósea se llenan de hueso endocondral nuevo debido a la gran actividad de los osteoblastos, lo 
que aumenta la densidad ósea, pero disminuye su estabilidad. La pérdida de médula ósea 
hematopoyéticamente activa conduce a pancitopenia y a la reactivación de la hematopoyesis 
extramedular. Las alteraciones en la masa y función ósea causarán fracturas patológicas, 
efectos de masa como la compresión tisular y pueden conducir a rasgos patognomónicos, 
especialmente faciales. Las alteraciones de la vía aérea, la columna cervical y la pared 
torácica son de especial interés para los anestesiólogos. Trastornos secundarios incluyen 
anemia, trastornos hemorrágicos, inmunodeficiencia, hepatoesplenomegalia, hipocalcemia, 
hiperfosfatemia y acidosis renal. 

La variabilidad clínica es el resultado de diferentes combinaciones de disfunciones genéticas 
relacionadas con la fisiología de los osteoclastos. A pesar de la heterogeneidad en los arrays 
genéticos, la clasificación de la osteopetrosis todavía se basa en los patrones de herencia. La 
osteopetrosis autosómica dominante es clínicamente leve y, a veces, no se diagnostica hasta 
la edad adulta. Tiene una incidencia de 5 por cada 100.000 nacimientos, suele presentarse 
únicamente con fracturas patológicas y cursa con una expectativa de vida normal. La variante 
autosómica recesiva de la osteopetrosis es más grave, es sintomática desde la primera 
infancia y la niñez, y tiene una incidencia de 1 por cada 250.000 nacimientos. En el fenotipo 
más severo de osteopetrosis “infantil maligna” la expectativa de vida se reduce a la 
adolescencia y las causas más comunes de muerte son anemia, hemorragia y septicemia. 

El calcitriol, los esteroides y el interferón-gamma pueden ser beneficiosos, pero la opción de 
tratamiento más eficaz disponible hasta la fecha es el trasplante de células madre 
hematopoyéticas. 

Las anomalías que pueden afectar a la anestesia en niños con osteopetrosis autosómica 
recesiva incluyen proptosis, paladar ojival, facies ancha, hipertelorismo, prominencia frontal, 
agrandamiento o hipoplasia mandibular, estenosis cérvico-medular, restricción de la 
articulación temporomandibular y fosas nasales estrechas. Es de esperar una vía aérea difícil 
en estos pacientes. La distensibilidad de la pared torácica puede verse reducida.  

Las anomalías neurológicas pueden incluir pérdida de la visión o la audición debido al 
atrapamiento de los nervios craneales, pudiendo producir compresión e isquemia de las raíces 
nerviosas. También se han descrito casos de retraso mental.  
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Los síntomas hematológicos incluyen (pan-)citopenia, principalmente anemia, 
trombocitopenia, disfunción leucocitaria y hepatoesplenomegalia. La hepatoesplenomegalia 
puede provocar dificultad respiratoria por desplazamiento craneal del diafragma. Puede haber 
también compromiso inmunológico.  

Las anomalías electrolíticas, como la hipocalcemia, son frecuentes y, en casos graves de 
osteopetrosis, puede estar indicado un suplemento de calcio.  

El tratamiento incluye factor estimulante de colonias de macrófagos (M-CSF), eritropoyetina 
(EPO) y transfusiones de sangre como medidas de apoyo, además de los fármacos 
mencionados anteriormente. 

 

Medicina en elaboración 

Quizás haya nuevos conocimientos  

Cada paciente es único  

Quizá el diagnóstico sea erróneo  

 
 
Puede encontrar más información sobre la enfermedad, centros de referencia y 
asociaciones de pacientes en Orphanet: www.orpha.net 
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Cirugía tipica 

El procedimiento más común que requiere anestesia es la biopsia de médula ósea. Otras 
indicaciones para cirugías incluyen fracturas óseas patológicas, abscesos submandibulares, 
osteomielitis, intervenciones dentales, cirugía oral y maxilofacial. También se ha descrito la 
cirugía para el aspergiloma. 

 

Tipo de anestesia  

No hay datos disponibles sobre la técnica anestésica de elección en esta enfermedad. Sin 
embargo, dado que es esperable una vía aérea difícil en estos pacientes, puede ser necesaria 
la intubación con fibroscopio en el paciente despierto.  Antes de la inducción de la anestesia, 
debe estar disponible el equipo de manejo de vía aérea difícil, como dispositivos supraglóticos 
y un equipo quirúrgico de emergencia para la vía aérea.  

Los bloqueos neuroaxiales o regionales pueden ser una alternativa en pacientes con vía aérea 
difícil; sin embargo, las alteraciones en la estructura ósea, las fracturas (p. ej., fracturas 
vertebrales por compresión crónica) o la anquilosis de la columna dorsal pueden suponer 
dificultades importantes para realizar dichas técnicas. Además, las alteraciones de la 
coagulación, especialmente la trombocitopenia, pueden ser contraindicaciones para cualquier 
bloqueo neuroaxial. 

 

Procedimientos diagnósticos preoperatorios necesarios (aparte de los estándar) 

Para detectar una vía aérea difícil, así como posible dificultad en la ventilación, se debe 
examinar cuidadosamente la movilidad de la articulación temporomandibular, la cavidad oral, 
la faringe y la columna cervical. Pueden ser recomendables radiografías o tomografías 
computarizadas de estas regiones. Si hay cifosis, escoliosis y/o deformidad de la caja torácica, 
se debe considerar una radiografía de tórax y una espirometría. Debido que muchos niños 
con osteopetrosis pueden tener disfagia, debe analizarse el riesgo de aspiración, así como 
los antecedentes de neumonía por aspiración.  

También se debe examinar la función hepática (perfil de coagulación) y la función renal (BUN 
y electrolitos). El desequilibrio electrolítico más común en la osteopetrosis es la hipocalcemia. 
En aquellos pacientes que recibieron un trasplante de médula ósea como tratamiento 
específico de la osteopetrosis, puede observarse hipercalcemia debido al injerto de 
osteoclastos provenientes de células precursoras.  

Los pacientes que sufren de osteopetrosis pueden estar inmunológicamente comprometidos. 
Así, si hay una infección, el diagnóstico y el tratamiento deben planificarse en consecuencia.  

Pueden ser necesarias consultas perioperatorias de especialistas en hematología o 
inmunología. 

 

Preparación específica para tratamiento de la vía aérea 

La intubación con fibroscopio despierto debe considerarse como la primera opción. En ciertos 
casos, se puede considerar como método alternativo la mascarilla laríngea o una técnica 
anestésica en respiración espontánea. En situaciones de "no se puede ventilar - no se puede 
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intubar", debe considerarse el establecimiento de una vía aérea quirúrgica. La intubación 
nasal puede producir un sangrado significativo si hay trombocitopenia. En pacientes con vía 
aérea difícil, se debe preferir la extubación con el paciente despierto.  

Tenga en cuenta la posibilidad de colapso de las vías respiratorias superiores y edema 
pulmonar por presión negativa después de la extubación. 

 

Preparación específica para transfusión o administración de productos sanguíneos 

Las alteraciones de la coagulación (especialmente la trombocitopenia) son comunes, deben 
identificarse temprano y tratarse adecuadamente. La sangre y los productos de coagulación 
deben estar disponibles en cirugía con riesgo de sangrado significativo.  

En casos severos de osteopetrosis, debe considerarse el trasplante de médula ósea, que 
generalmente conduce a una mejoría clínica significativa (especialmente de las anomalías 
hematológicas). 

 

Preparación específica para anticoagulación 

En la osteopetrosis, la fibrosis de la médula ósea puede producir pancitopenia, incluida la 
trombocitopenia, así como un mayor riesgo de sangrado. Esto debe tenerse en cuenta a la 
hora de indicar la anticoagulación. 

 

Precauciones especiales para la colocacíon, transporte o movilización  

La estabilidad esquelética está severamente disminuida. Se debe tener especial precaución 
para evitar fracturas. Pueden presentarse contracturas y deformidades, que deben 
amortiguarse y acolcharse adecuadamente. 

 

Probable interacción entre los agentes anestésicos y medicación crónica  

Deben administrarse corticoides a dosis de estrés a los pacientes que reciben tratamiento con 
corticoides a largo plazo. El interferón gamma-1b puede aumentar los niveles de teofilina y 
digoxina, que deben monitorizarse cuidadosamente. ¡Los opioides suprimen los niveles de 
interferón-gamma! 

 

Procedimientos anestésicos 

Existen pacientes con afectación muy leve en los cuales no es necesario tomar medidas 
adicionales salvo tener especial precaución con la posición quirúrgica.  

Sin embargo, en aquellos más gravemente afectados, una evaluación cuidadosa de la vía 
aérea y de la ventilación es crucial para la elección del procedimiento anestésico. Es 
fundamental adherirse al algoritmo de vía aérea difícil.  
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La pérdida de sangre y la necesidad de transfusión deben controlarse de cerca debido a la 
tendencia al sangrado.  

La anestesia regional puede no ser factible si existen anomalías anatómicas o trastornos 
hemorrágicos. 

 

Monitorización especial o adicional 

La monitorización debe ser la estándar (electrocardiografía, presión arterial no invasiva, 
saturación de oxígeno periférico). En caso de cirugía de alto riesgo, con pérdidas importantes 
de líquidos, o en enfermedad avanzada, se recomienda la canalización arterial para la 
medición invasiva de la presión arterial, así como una vía venosa central. La pérdida de sangre 
y la necesidad de transfusión deben ser cuidadosamente monitorizadas. 

 

Posibles complicaciones 

El micrognatismo y el estrechamiento de las fosas nasales y la orofaringe pueden provocar 
un colapso de las vías aéreas superiores y edema pulmonar por presión negativa tras la 
extubación.  

Incluso un pequeño traumatismo en la vía aérea durante la intubación puede provocar una 
hemorragia importante y un rápido deterioro de las condiciones de intubación.  

Pueden ocurrir complicaciones relacionadas con la anestesia regional debido a las diferencias 
anatómicas y estructurales de los huesos. Durante la anestesia regional, la inyección 
intraósea no intencionada de solución de anestésico local puede provocar una reacción tóxica 
sistémica. 

 

Cuidados postoperatorios 

Consideraciones generales: Es posible que sea necesaria la vigilancia postoperatoria en la 
UCI o HDU según 1. la gravedad del fenotipo 2. la gravedad del procedimiento y 3. el riesgo 
específico de complicaciones (p. ej., sangrado, obstrucción de vía aérea, etc.).  

Muchos niños con osteopetrosis tienen disfagia. Se debe proporcionar soporte nutricional y 
se debe monitorizar la neumonía por aspiración en estos pacientes.  

La deformación de las vías respiratorias superiores puede provocar el síndrome de apnea 
obstructiva del sueño (SAOS). Deben proporcionarse los cuidados postoperatorios de acuerdo 
con las guías SAOS. 

 

Problemas agudos relacionados con la enfermedad y su efecto en la anestesia y 
recuperación  

Aparte de las complicaciones mencionadas anteriormente, no hay más datos en la literatura 
sobre emergencias específicas relacionadas con la enfermedad. 
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Anestesia ambulatoria 

El nivel de cuidados necesarios para proporcionar una anestesia segura a los pacientes con 
osteopetrosis depende en gran medida del grado de afectación clínica. En los casos 
autosómicos dominantes con fenotipos leves y sin síntomas sistémicos, excepto la 
susceptibilidad a las fracturas, se puede considerar la anestesia ambulatoria de acuerdo con 
las condiciones quirúrgicas. 

 

Anestesia obstétrica 

Las mujeres con la forma autosómica dominante de osteopetrosis tienen una esperanza de 
vida normal y pueden quedar embarazadas. El parto vaginal puede complicarse por la 
deformación pélvica. Los bloqueos neuroaxiales pueden ser imposibles debido a trastornos 
hemorrágicos y anomalías vertebrales. Los trastornos hemorrágicos también pueden influir en 
una posible hemorragia posparto. Sin embargo, los datos relacionados con el embarazo en 
pacientes con osteopetrosis son muy limitados. 
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