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Recomendaciones para la anestesia con

Osteopetrosis

Nombre de la enfermedad: Osteopetrosis
CIE 10: Q78.2

Sinénimos: Enfermedad de los huesos de marmol, enfermedad de Albers-Schénberg,
osteoesclerosis, fragilitas generalisata, osteopetrosis generalisata.

Resumen de la enfermedad: La osteopetrosis es una enfermedad rara producida por una
alteracion en la funcién de los osteoclastos y en la resorcion 6sea. Las cavidades de la médula
6sea se llenan de hueso endocondral nuevo debido a la gran actividad de los osteoblastos, lo
gque aumenta la densidad Gsea, pero disminuye su estabilidad. La pérdida de médula ésea
hematopoyéticamente activa conduce a pancitopenia y a la reactivacion de la hematopoyesis
extramedular. Las alteraciones en la masa y funcion 6sea causaran fracturas patolégicas,
efectos de masa como la compresién tisular y pueden conducir a rasgos patognomaénicos,
especialmente faciales. Las alteraciones de la via aérea, la columna cervical y la pared
toracica son de especial interés para los anestesiélogos. Trastornos secundarios incluyen
anemia, trastornos hemorragicos, inmunodeficiencia, hepatoesplenomegalia, hipocalcemia,
hiperfosfatemia y acidosis renal.

La variabilidad clinica es el resultado de diferentes combinaciones de disfunciones genéticas
relacionadas con la fisiologia de los osteoclastos. A pesar de la heterogeneidad en los arrays
genéticos, la clasificacidon de la osteopetrosis todavia se basa en los patrones de herencia. La
osteopetrosis autosémica dominante es clinicamente leve y, a veces, no se diagnostica hasta
la edad adulta. Tiene una incidencia de 5 por cada 100.000 nacimientos, suele presentarse
Unicamente con fracturas patolédgicas y cursa con una expectativa de vida normal. La variante
autosémica recesiva de la osteopetrosis es mas grave, es sintomatica desde la primera
infancia y la nifiez, y tiene una incidencia de 1 por cada 250.000 nacimientos. En el fenotipo
mas severo de osteopetrosis “infantii maligna” la expectativa de vida se reduce a la
adolescencia y las causas mas comunes de muerte son anemia, hemorragia y septicemia.

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

Las anomalias que pueden afectar a la anestesia en nifios con osteopetrosis autosémica
recesiva incluyen proptosis, paladar ojival, facies ancha, hipertelorismo, prominencia frontal,
agrandamiento o hipoplasia mandibular, estenosis cérvico-medular, restriccion de la
articulacion temporomandibular y fosas nasales estrechas. Es de esperar una via aérea dificil
en estos pacientes. La distensibilidad de la pared toracica puede verse reducida.

Las anomalias neurologicas pueden incluir pérdida de la vision o la audicion debido al
atrapamiento de los nervios craneales, pudiendo producir compresién e isquemia de las raices
nerviosas. También se han descrito casos de retraso mental.
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Los sintomas hematoloégicos incluyen (pan-)citopenia, principalmente anemia,
trombocitopenia, disfuncion leucocitaria y hepatoesplenomegalia. La hepatoesplenomegalia
puede provocar dificultad respiratoria por desplazamiento craneal del diafragma. Puede haber
también compromiso inmunoldgico.

Las anomalias electroliticas, 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 macréfagos (M-CSF), eritropoyetina
(EPO) y transfusiones de sangre como medidas de apoyo, ademas de los farmacos
mencionados anteriormente.

Medicina en elaboracién
Quizas haya nuevos conocimientos
Cada paciente es Unico

Quizé el diagnéstico sea erroneo

Puede encontrar mas informacion sobre la enfermedad, centros de referencia y
~ asociaciones de pacientes en Orphanet: www.orpha.net
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Cirugiatipica

El procedimiento mas comun que requiere anestesia es la biopsia de médula ésea. Otras
indicaciones para cirugias incluyen fracturas 6seas patolégicas, abscesos submandibulares,
osteomielitis, intervenciones dentales, cirugia oral y maxilofacial. También se ha descrito la
cirugia para el aspergiloma.

Tipo de anestesia

No hay datos disponibles sobre la técnica anestésica de eleccion en esta enfermedad. Sin
embargo, dado que es esperable una via aérea dificil en estos pacientes, puede ser necesaria
la intubacién con fibroscopio en el paciente despierto. Antes de la induccion de la anestesia,
debe estar disponible el equipo de manejo de via aérea dificil, como dispositivos supragléticos
y un equipo quirdrgico de emergencia para la via aérea.

Los bloqueos neuroaxiales o regionales pueden ser una alternativa en pacientes con via aérea
dificil; sin embargo, las alteraciones en la estructura 6sea, las fracturas (p. €j., fracturas
vertebrales por compresion cronica) o la anquilosis de la columna dorsal pueden suponer
dificultades importantes para realizar dichas técnicas. Ademds, las alteraciones de la
coagulacién, especialmente la trombocitopenia, pueden ser contraindicaciones para cualquier
blogueo neuroaxial.

Procedimientos diagndsticos preoperatorios necesarios (aparte de los estandar)

Para detectar una via aérea dificil, asi como posible dificultad en la ventilacién, se debe
examinar cuidadosamente la movilidad de la articulacion temporomandibular, la cavidad oral,
la faringe y la columna cervical. Pueden ser recomendables radiografias o tomografias
computarizadas de estas regiones. Si hay cifosis, escoliosis y/o deformidad de la caja toracica,
se debe considerar una radiografia de térax y una espirometria. Debido que muchos nifios
con osteopetrosis pueden tener disfagia, debe analizarse el riesgo de aspiracion, asi como
los antecedentes de neumonia por aspiracion.

También se debe examinar la funcién hepatica (perfil de coagulacion) y la funcion renal (BUN
y electrolitos). El desequilibrio electrolitico mas comun en la osteopetrosis es la hipocalcemia.
En aquellos pacientes que recibieron un trasplante de médula 6ésea como tratamiento
especifico de la osteopetrosis, puede observarse hipercalcemia debido al injerto de
osteoclastos provenientes de células precursoras.

Los pacientes que sufren de osteopetrosis pueden estar inmunol6gicamente comprometidos.
Asi, si hay una infeccién, el diagndstico y el tratamiento deben planificarse en consecuencia.

Pueden ser necesarias consultas perioperatorias de especialistas en hematologia o
inmunologia.

Preparacion especifica para tratamiento de la via aérea

La intubacién con fibroscopio despierto debe considerarse como la primera opcion. En ciertos
casos, se puede considerar como método alternativo la mascarilla laringea o una técnica
anestésica en respiracion espontanea. En situaciones de "no se puede ventilar - no se puede
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intubar", debe considerarse el establecimiento de una via aérea quirdrgica. La intubacién
nasal puede producir un sangrado significativo si hay trombocitopenia. En pacientes con via
aérea dificil, se debe preferir la extubacion con el paciente despierto.

Tenga en cuenta la posibilidad de colapso de las vias respiratorias superiores y edema
pulmonar por presién negativa después de la extubacioén.

Preparacion especifica para transfusion o administracion de productos sanguineos

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

En casos severos de osteopetrosis, debe considerarse el trasplante de médula 6sea, que

generalmente conduce a una mejoria clinica significativa (especialmente de las anomalias
hematoldgicas).

Preparacion especifica para anticoagulacion

En la osteopetrosis, la fibrosis de la médula 6sea puede producir pancitopenia, incluida la
trombocitopenia, asi como un mayor riesgo de sangrado. Esto debe tenerse en cuenta a la
hora de indicar la anticoagulacion.

Precauciones especiales para la colocacion, transporte o0 movilizacién

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

Probable interaccién entre los agentes anestésicos y medicacion crénica

Deben administrarse corticoides a dosis de estrés a los pacientes que reciben tratamiento con
corticoides a largo plazo. El interferén gamma-1b puede aumentar los niveles de tecfilina y
digoxina, que deben monitorizarse cuidadosamente. jLos opioides suprimen los niveles de
interferén-gammal

Procedimientos anestésicos

Existen pacientes con afectacion muy leve en los cuales no es necesario tomar medidas
adicionales salvo tener especial precaucion con la posicion quirdrgica.

Sin embargo, en aquellos mas gravemente afectados, una evaluacion cuidadosa de la via

aérea y de la ventilacion es crucial para la eleccion del procedimiento anestésico. Es
fundamental adherirse al algoritmo de via aérea dificil.
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La pérdida de sangre y la necesidad de transfusion deben controlarse de cerca debido a la
tendencia al sangrado.

La anestesia regional puede no ser factible si existen anomalias anatémicas o trastornos
hemorragicos.

Monitorizacion especial o adicional

La monitorizacion debe ser la estdndar (electrocardiografia, presion arterial no invasiva,
saturacion de oxigeno periférico). En caso de cirugia de alto riesgo, con pérdidas importantes
de liguidos, o en enfermedad avanzada, se recomienda la canalizacién arterial para la
medicion invasiva de la presion arterial, asi como una via venosa central. La pérdida de sangre
y la necesidad de transfusién deben ser cuidadosamente monitorizadas.

Posibles complicaciones

El micrognatismo y el estrechamiento de las fosas nasales y la orofaringe pueden provocar
un colapso de las vias aéreas superiores y edema pulmonar por presion negativa tras la
extubacion.

Incluso un pequefio traumatismo en la via aérea durante la intubacion puede provocar una
hemorragia importante y un rapido deterioro de las condiciones de intubacion.

Pueden ocurrir complicaciones relacionadas con la anestesia regional debido a las diferencias
anatomicas y estructurales de los huesos. Durante la anestesia regional, la inyeccién
intradsea no intencionada de solucién de anestésico local puede provocar una reaccion toxica
sistémica.

Cuidados postoperatorios

Consideraciones generales: Es posible que sea necesaria la vigilancia postoperatoria en la
UCI o HDU segun 1. la gravedad del fenotipo 2. la gravedad del procedimiento y 3. el riesgo
especifico de complicaciones (p. €j., sangrado, obstruccion de via aérea, etc.).

Muchos nifios con osteopetrosis tienen disfagia. Se debe proporcionar soporte nutricional y
se debe monitorizar la neumonia por aspiracion en estos pacientes.

La deformacion de las vias respiratorias superiores puede provocar el sindrome de apnea
obstructiva del suefio (SAOS). Deben proporcionarse los cuidados postoperatorios de acuerdo
con las guias SAOS.

Problemas agudos relacionados con la enfermedad y su efecto en la anestesiay
recuperacion

Aparte de las complicaciones mencionadas anteriormente, no hay mas datos en la literatura
sobre emergencias especificas 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 afectacién clinica. En los casos
autosomicos dominantes con fenotipos leves y sin sintomas sistémicos, excepto la
susceptibilidad a las fracturas, se puede considerar la anestesia ambulatoria de acuerdo con
las condiciones quirdrgicas.

Anestesia obstétrica

Las mujeres con la forma autosémica dominante de osteopetrosis tienen una esperanza de
vida normal y pueden quedar embarazadas. El parto vaginal puede complicarse por la
deformacion pélvica. Los bloqueos neuroaxiales pueden ser imposibles debido a trastornos
hemorragicos y anomalias vertebrales. Los trastornos hemorragicos 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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