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Recomendacfes anestésicas para pacientes que sofrem
de

Sindrome 3-M

Nome da doencga: Sindrome 3-M
ICD 10: Q87.1
OMIM:

Sindbnimos: Displasia dolicoespondilica, nanismo 3M, sindrome da face sombria, sindrome
de Le Merrer

Sumaério da doenga: A sindrome 3-M € um distarbio de crescimento genético autossémico
recessivo, caracterizado por retardo significativo no crescimento pré e pos-natal. E listada
como uma doenga rara ou “6rfa”, com uma prevaléncia na Europa de menos de 1 pessoa
por 2000 na populagédo em geral ou que afeta menos de 200000 pessoas na populacdo dos
EUA, com menos de 100 pacientes relatados na literatura médica desde 1975.

O nome da doenca € originario das iniciais dos trés autores, Miller, McKusick e Malvaux, que
primeiro relataram a sindrome na literatura. A doenca é causada por mutacdes no gene
Cullin 7 (CUL7) no cromossomo 6p21.1, na maioria dos casos ou no Gene 1 do tipo
obscurina (OBSL1) no cromossomo 2g35-36.1 que codifica uma proteina adaptadora do
citoesqueleto. Um terceiro gene foi recentemente identificado, codificando o dominio da
bobina em espiral contendo a proteina 8 (CCDC8), no cromossomo 19q13.32.

A sindrome 3-M é caracterizada por crescimento proporcional, mas gravemente diminuido,
um processo que comeca no Utero. Isso resulta em uma altura adulta de 115-150cm. O
retardo pré e pés-natal € acompanhado por caracteristicas faciais e esqueléticas especificas
e inteligéncia normal.

As caracteristicas craniofaciais sdo: face triangular, sobrancelhas cheias, face mediana
hipoplasica, ponta do nariz carnuda, narinas reviradas, filtro longo com boca e labios
proeminentes e mento proeminente. A circunferéncia da cabeca geralmente permanece
dentro da faixa normal e, em associacdo a testa proeminente, € dada a impressdo de uma
cabeca desproporcionalmente grande em comparagédo ao tamanho do corpo.

As anomalias esqueléticas consistem em trapézio proeminente, pescoco largo curto, esterno
deformado, toérax curto, ombros quadrados, escépulas aladas, dedos curtos do quinto dedo,
calcanhares proeminentes, hiperlordose e articulagdes soltas (quadris deslocados). As
vezes, a espinha bifida oculta esta presente no nivel lombossacro. Os corpos vertebrais sao
geralmente altos e encurtados; os 0ssos longos séo cilindricos com diéfises finas. A pelve é
pequena, com pequenas asas iliacas.




Uma indicacdo especifica para a cirurgia é o alongamento 6sseo. O tratamento médico com
hormonio do crescimento, embora geralmente administrado, ndo pareca ser eficiente.
Hipogonadismo hipergonadotrdpico esté presente em meninos.

Existem apenas duas referéncias bibliograficas de anestesia em pacientes com sindrome 3-
M.

A avaliagcéo anestésica e 0 manejo de um menino de 6 anos submetido a correcéo de hérnia
inguinal ndo sugeriram evidéncias de implicacbes anestésicas da sindrome durante a
infancia. No entanto, o caso de uma mulher jovem gravida e com sindrome 3-M submetida a
cesariana revelou dificuldades no manejo das vias aéreas, causadas pelas caracteristicas
anatémicas da sindrome, pela gravidez ou por uma combinacdo de ambas.

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

Talvez o diagnoéstico esteja errado

» Encontre mais informagdes sobre a doenca, os seus centros de referéncia e
v organizagdes de pacientes na Orphanet: www.orpha.net
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Cirurgia tipica

Operacgdes ortopédicas, especialmente alongamento 6sseo dos membros inferiores: € mais
seguro realizar cada lado com algumas semanas de intervalo, porque a cirurgia bilateral no
mesmo dia envolve um risco maior de sindrome fatal por embolia gordurosa.

As vezes, sd0 necessarias cirurgias dentarias e tratamento de hipospadias.

Tipo de anestesia

Nenhuma recomendacéo definitiva sobre anestesia geral ou regional pode ser feita. A
doenca nao afeta o sistema respiratorio, cardiaco, endocrino ou neuromuscular. Além disso,
a manifestacdo genética do distarbio impede um efeito no metabolismo dos farmacos
anestésicos, o que apoiaria 0 uso de anestesia inalatéria ou intravenosa.

Caracteristicas anatdmicas, como coluna vertebral curta e cifoscoliose, podem provocar
dificuldades na realizacdo de técnicas de anestesia regional perimedular. Mesmo na
auséncia de cifoscoliose, a presenca de espinha bifida oculta deve ser excluida se estiver
previsto um blogqueio neuraxial.

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

Conforme indicado pelo histérico e tipo de cirurgia do paciente.
Uma radiografia lombar ou uma ressonancia magnética da coluna lombar sdo Uteis para

excluir a presenca de uma espinha bifida oculta se um bloqueio perimedular estiver
planejado.

Preparacgao especifica para o manejo da via aérea

Devido a raridade dos casos anestésicos relatados (apenas um caso de uma paciente
gravida com via aérea dificil), ha falta de dados suficientes. Por analogia com outras
doencas de atraso no desenvolvimento com baixa estatura, o tamanho do tubo endotraqueal
provavelmente deve ser aproximado usando o peso do paciente e ndo a idade.

A sindrome pode estar associada a intubacédo dificil na idade adulta devido a progressao
das anormalidades esqueléticas e faciais. O pescoco curto, hipoplasia do terco médio da
face e maxila, boca proeminente etc. podem acentuar as dificuldades de laringoscopia e
intubagdo. Portanto, equipamentos especificos para o gerenciamento de vias aéreas dificeis
devem estar disponiveis, como LMA, bougie, um Glidescope, um Airtaq ou um broncoscopio
de fibra 6ptica. Se agentes bloqueadores neuromusculares como vecurénio ou rocurdnio
forem administrados para intubacdo, sugamadex deve estar disponivel.

Preparacao especifica para transfusao ou administragdo de hemoderivados

Nada indicado.
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Preparacao especifica para anticoagulag¢éo

Nada indicado.

Precaucdes especificos para posicionamento, transporte e mobilizacéo

Nada indicado.

Provéveis interacfes entre farmacos anestésicos e medica¢fes de uso continuo

Algumas criangas estao em tratamento crénico com hormonio do crescimento (HC), visando
melhorar a sua altura. O HC ndo tem interacdes com agentes anestésicos. O tratamento
cronico em criangas resulta em uma resisténcia relativa a insulina e € necessario
acompanhamento dessas criancas pelo desenvolvimento de diabetes mellitus tipo Il. Além
disso, o tratamento com HC na infancia parece ndo aumentar o risco de hipertenséo e
parece ter um efeito benéfico no metabolismo lipidico em criangas, diminuindo o indice
aterogénico em pelo menos até seis anos. Pesquisas adicionais sobre a idade adulta sédo
necessarias devido ao maior risco relatado de doenca cardiovascular na vida adulta em
criangas tratadas com HC.

Procedimento anestesioldgico

Nenhuma recomendacédo especifica precisa ser feita em relacédo ao periodo intraoperatorio.
Apenas a possibilidade da dificuldade na intubacdo pode determinar o manejo anestésico.

Monitorizacdo especifica ou adicional

Recomenda-se 0 monitoramento do bloqueio neuromuscular, principalmente em pacientes
com dificuldades no manejo das vias aéreas.

Complicacbes possiveis

Nada indicado.

Cuidados pés-operatérios

Conforme indicado no procedimento cirdrgico e nos eventos perioperatorios.

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

Nada indicado.

www.orphananesthesia.eu 4



http://www.orphananesthesia.eu/

Anestesia ambulatorial

As criancas nao tém problemas esperados no manejo das vias aéreas e, portanto, sdo
candidatas adequadas a anestesia ambulatorial.

Anestesia obstétrica

As dificuldades de intubacdo podem ser acentuadas pela gravidez.
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