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Recomendaciones para anestesia de pacientes con
sindrome de delecion 22g11.2

Nombre de la enfermedad: sindrome de delecion 22q11.2
CIE 10: D82.1 (sindrome de DiGeorge), Q93.81 (sindrome velo-cardio-facial)

Sinénimos:  sindrome de DiGeorge, sindrome velocardiofacial (VCFS), sindrome de
Shprintzen, sindrome “CATCH-22”, sindrome de la cara con anomalia del cono de salida de los
grandes vasos, sindrome de Takao

El sindrome por delecién 22g11.2 es un defecto genético, que resulta en fenotipos variados
gue incluyen el sindrome de DiGeorge o el de Shprintzen. Las manifestaciones clinicas
pueden variar, y comprenden defectos del sistema cardiovascular (la mayoria de origen en el
tracto de salida de los grandes vasostroncocdénico), hipoplasia de timo, y malformaciones del
velo del paladar y faringeas. Los pacientes pueden sufrir alteraciones del desarrollo
neuroldgico, incluyendo déficit intelectual y trastornos psiquiatricos.

Medicina en elaboracion

Quizas haya nuevos conocimientos

N

Cada paciente es Unico

Quiza el diagnéstico sea erroneo

b Se puede hallar mas informacion sobre la enfermedad, centros de referenciay
organizaciones de pacientes en Orphanet: www.orpha.net



http://www.orpha.net/

Resumen de la enfermedad

La prevalencia del sindrome de delecion 22q11.2 es de aproximadamente 1 de cada 4.000 recién
nacidos vivos, haciéndolo el mas comudn de los trastornos cromosomicos por microdelecion. Las
diversas deformidades son resultado de anormalidades prenatales de las bolsas faringeas 32 y
42y del tercer arco branquial.

Los defectos cardiacos son usualmente del cono de salida de los grandes vasos, como tetralogia
de Fallot, estenosis del arco adrtico, defectos del septo ventricular (DSV) o ductus arterioso
persistente.

Los defectos de desarrollo del timo llevan a menudo a inmunodeficiencia relacionada con
linfocitos T, que puede darse en el 25-30% de los pacientes. La afectacion de las paratiroides
puede dar hipocalcemia, que se presentara como tetania o convulsiones.

Pueden presentarse varias alteraciones del desarrollo neuroldgico o psiquiatricas, oscilando
desde alteracion cognitiva moderada a episodios recurrentes de esquizofrenia, que se
manifiestan tempranamente en la juventud o en la pubertad.

Las anomalias velopalatinas y faringeas son comunes, con alta probabilidad de labio y paladar
hendido (leporino), asi como atresia de coanas o diversas obstrucciones respiratorias nasales.
La insuficiencia faringea puede dar reflujo y dificultad en la ingesta especialmente en la infancia.
También puede haber membranas laringeas.

Otras caracteristicas son malformaciones renales, sordera y deformidades del esqueleto como
escoliosis o alteraciones del raquis cervical.

Cirugia tipica

Debido a la elevada incidencia de malformaciones cardiacas en el sindrome de delecién 22q11.2,
muchos pacientes tienen que someterse a correcciones quirdrgicas cardiacas, a menudo en la
infancia temprana. Las mas frecuentes son cierre de defectos septales atriales o ventriculares y
reconstruccion del tracto de salida del ventriculo derecho, aunque por la variabilidad, puede ser
necesario un amplio rango de tratamientos quirdrgicos.

La insuficiencia del paladar y faringea, paladar hendido u obstrucciones de la respiracién nasal
pueden requerir tratamiento quirdrgico, palatoplastia, creacion de un colgajo faringeo posterior,
rinoplastia o faringoplastia.

Aungque muchos pacientes sufren solo deficiencias cognitivas moderadas, puede precisarse
sedacion o anestesia en cualquier edad para facilitar procedimientos diagnésticos o invasivos.

Tipo de anestesia

La més frecuentemente descrita para el sindrome 22g11.2 es anestesia general combinando
inhalatorios y analgesia con opioides, aunque la anestesia intravenosa total también puede
usarse. No hay contraindicaciones generales para los hipnéticos, opioides o bloqueantes
neuromusculares no despolarizantes. Se ha comunicado el uso de succinilcolina pero los efectos
adversos potenciales deben balancearse respecto al inicio rapido. La seleccion individual del
anestésico debe basarse en las condiciones previas del paciente con enfoque especial en las
malformaciones cardiacas y el tipo y duracion de la cirugia.
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Contraindicaciones al bloqueo neuroaxial, como anomalias cardiacas, anticoagulacion y
escoliosis estan presentes con frecuencia.

Se ha publicado el uso de anestesia regional periférica con éxito en pacientes con sindrome de
delecion 22q11.2 y puede considerarse si es factible en relacion con la seguridad del paciente y
procedimiento quirdrgico. En pacientes con riesgo cardiolégico debe evitarse la adrenalina
afadida a los anestésicos locales, ya que puede causar taquicardia y arritmias.

Debido a los diversos abordajes posibles el anestesiélogo debe tener en cuenta el confort del
paciente y las preferencias individuales.

Procedimientos diagndsticos adicionales necesarios (preoperatorios)

Los diagnésticos preoperatorios de rutina deben centrarse en evaluar las malformaciones
cardiacas y cirugia correctiva previa. Una evaluacion amplia con anamnesis, evaluacion de estado
funcional y examen clinico debe ser rutinario en cada paciente, independientemente del estado
previo o de la anestesia planeada. Debe considerarse examenes previos, procedimientos o
cirugias previas. Realizar ECG incluso en jovenes y/o pacientes asintomaticos para detectar
posibles cambios estructurales o arritmias.

Cualquier signo clinico de enfermedad cardiaca como cianosis, disnea y disminucién de fuerza
fisica conllevara evaluacion cardiovascular completa, con ecocardiografia, y consulta a un
cardidlogo experto conocedor de los defectos cardiacos congénitos.

Cada paciente con sindrome de delecion 22q11.2 debe ser investigado por si tiene hipoplasia de
timo y las deficiencias resultantes inmunolégicas, hematolégicas o endocrinas. El anestesista
debe preguntar por infecciones previas que pueden indicar inmunodeficiencia potencial.

Los analisis deben incluir hematimetria completa y diferencial. Un recuento bajo de linfocitos o
indicios de inmunodeficiencia preexistente puede justificar recuento de linfocitos T. Puede haber
trombocitopenia moderada que no suele tener relevancia clinica. Debe analizarse niveles de
calcio iénico por la hipocalcemia.

Preparacién especial para el tratamiento de la via aérea

La bibliografia es incocncluyente sobre si el sindrome de delecion 22g11.2 per se esta asociado
a posibilidad de via aérea dificil. Sin embargo, en presencia de las anomalias anatomicas
mencionadas de la via aérea en algunos individuos puede predecirla.

La atresia de coana, si no esta corregida, puede complicar la ventilacion con bolsa y mascarilla e
imposibilitar la intubacion nasotraqueal. Especialmente en neonatos y nifios pequefios tales
complicaciones deben tenerse en cuenta antes de inducir la anestesia general.

Debe disponerse de equipamiento de intubacion pequefio, ya que se ha comunicado el hallazgo
de via aérea estrecha y traquea corta.

Puede haber riesgo aumentado de aspiracion durante la induccion de la anestesia general debido
a frecuencia aumentada de disfagia y reflujo gastroesofagico.

Preparacién especial para transfusion o administraciéon de productos hematicos

Debe monitorizarse estrechamente los niveles intraoperatorios de calcio. En caso de transfusion,
el calcio debe ser reevaluado y reemplazado para evitar crisis hipocalcémica.

Si el paciente muestra signos de inmunodeficiencia o si el estado inmunolégico es desconocido,
debe preferirse productos hemfaticos irradiados, especialmente en nifios menores de 12 meses.
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Preparacién especial para anticoagulacion:

Deben aplicarse las reglas generales para anticoagulacion perioperatoria. Si hay defectos
cardiacos con correccion quirdrgica, los pacientes pueden haber recibdo ya anticoagulantes y
cualquier cambio en este régimen requiere consulta con el experto cardidlogo o cirujano cardiaco.

Precauciones en el transporte o mobilizacion del paciente

No se han comunicado. Malformaciones raquideas potenciales como escoliosis y anomalias del
raquis cervical pueden requerir cuidados aparte en la colocacion para la cirugia.

Probable interaccion entre farmacos anestésicos y medicacion cronica del paciente

Algunos farmacos psiquiatricos pueden prolongar el intervalo QT. Deben considerarse posibles
interacciones, especialmente con antibiéticos y antieméticos que prolongan el QT. La
hipocalcemia, aun clinicalmente no manifiesta, puede empeorar esta interaccion.

Procedimiento anestésico

Dependiendo de la complejidad de las alteraciones cardiacas preexistentes, el gasto cardiaco,
presion arterial y frecuencia cardiaca deben mantenerse en rango normal mediante cualquier
medio necesario.

El estrés simpatico perioperatorio debe evitarse para prevenir descompensacién aguda
dependiendo del estado cardiaco subyacente. Especialmente en neonatos y nifios con tetralogia
de Fallot no corregida en los que los episodios cianéticos deben ser evitados para prevenir la
hipoxia y el fallo cardiaco agudo.

En pacientes con apnea obstructiva del suefio conocida o los que se someten a correccion de

malformaciones nasales o faringeas, la premedicacion sedante con benzodiacepinas u opiaceos
de larga durancion no deben ser administrados para evitar complicaciones respiratorias.

Moitorizacion particular o adicional

Dependiendo del estado cardiaco individual y cirugia previa correctora, puede estar indicada
monitorizacion hemodinamica adicional. Debe hacerse analisis gasométrico regular en
pacientes con hipoparatiroidismo conocido para evitar hipocalcemia.

Considerar medicién cntinua de presién arterial en pacientes con signos de cianosis o disnea,
asi como para cirugia mayor.

Puede precisarse monitorizacion cardiaca adicional, como ecocardiografia transesofégica,
canulacion venosa central y de arteria pulmonar u otros métodos de medicion hemodinamica
en algunos pacientes.
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Posibles complicaciones

La hipocalcemia puede dar parestesias, tetania generalizada y convulsiones, que pueden ser
dificiles de diagnosticar en neonatos y nifos.

La prolongacion de QT es una causa conocida de arritmias malignas como taquicardia helicoidal
(Torsade de pointes), que requiere tratamiento inmediato.

Es de esperar una proporcion elevada de infecciones en pacientes con inmunodeficiencia de
linfocitos T. En caso de transfusidn de sangre no irradiada los individuos que estan en riesgo de
desarrollar enfermedad de injerto contra huésped asociada a transfusion esta es dificil de tratar y
presenta tasas de mortalidad de mas del 90%.

Se ha comunicado neumonia por aspiracién por aumento de reflujo que puede confundirse con
edema de pulmon.

Cuidados postoperatorios:

Los pacientes con delecion 22q11.2 tienen riesgo aumentado de apnea obstructiva del suefio por
hipotonia muscular general y anomalias del paadar y faringeas. Algunos pacientes desarrollan
obstruccion faringea significativa especialmente tras correccion de insuficiencia faringea, que
requiere seguimiento prolongado en una sala de recuperacion o unidad de cuidados intensivos.
La ventilaciébn postoperatoria con CPAP puede reducir el tiempo de seguimiento y las
complicaciones respiratorias.

Informacién sobre situaciones de emergencia / Diagnostico diferencial

Diagnésticos diferenciales causados por la enfermedad como herramienta para distinguir
entre un efecto adverso del procedimiento anestésico y una manifestacion de la
enfermedad.

Las convulsiones son frecuentes en pacientes con sindrome de delecion 22q11.2 pero la causa
es dificil de identificar. Las convulsiones pueden ser por hipocalcemia, pero pueden coincidir
varias formas de epilepsia. Debe controlarse los niveles de magnesio y calcio y aportarlos si
fuera necesario.

Anestesia ambulatoria

No se ha descrito en la bibliografia. Puede no ser recomendable por las necesidades
mencionadas pre y postoperatorias. Podria llevarse a cabo en algunas cirugias menores en
individuos con afectacion moderada.

Anestesia obstétrica

La fertilidad no esta afectada pero la enfermedad cardiaca acompafante y las condiciones
psicolégicas pueden complicar la gestacion y parto. Se han comnicado cifras elevadas de
nifios pequefios para la edad gestacional y recién nacidos muertos. La anticoagulaciéon
sistémica puede llevar a sangrado aumentado durante la gestacion y parto. Las pacientes con
delecién conocida 22g11.2 deben ser controladas en unidades obstétricas especializadas en
embarazos y partos de riesgo en pacientes con malformaciones cardiacas si estas son
relevantes.
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Puede haber contraindicaciones al bloqueo neuroaxial (anticoagulacion, malformaciones
cardiacas, escoliosis, etc.). Debido a la gran variedad de sindromes de delecién 22q11.2, Iso
riesgos de anestesia general deben evauarse y compararse con los del bloqueo neuroaxial en
cada paciente obstétrica, para determinar el menor riesgo para la madre y el nifio.
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