orphan Y

Recomendaciones para anestesia en pacientes
afectados por el

sindrome 3-M

Nombre de la enfermedad: sindrome 3M
CIE 10: Q87.1

Sindbnimos: Displasia dolicoespondilosica, enanismo 3M, sindrome de la cara triste,
sindrome de Le Merrer.

El sindrome 3M es una enfermedad del crecimiento, genética autosémica recesiva, que se
caracteriza por un retraso significativo del crecimiento pre y postnatal. Se ha considerado
una enfermedad rara o “huérfana” con una prevalencia en Europa de menos de 1 persona
por cada 2.000 en la poblacion general o que afecta a menos de 200.000 personas en la
poblacion de EEUU, con menos de 100 pacientes descritos en la bibliografia médica desde
1975.

El nombre de la enfermedad tiene su origen en las iniciales de tres autores, Miller, McKusick
y Malvaux, quienes comunicaron por primera vez el sindrome en la literatura. La enfermedad
es causada por mutaciones en el gen Cullin 7 (CUL7) en el cromosoma 6p21.1, en la
mayoria de casos, o en el gen Obscurin-like 1 (OBSL1) en el cromosoma 2g35-36.1 que
codifica una proteina adaptadora del citoesqueleto. Un tercer gen se ha identificado
recientemente, que codifica el dominio de la hélice superenrollada ("coiled coil") que
contiene la proteina 8 (CCDCS8), en el cromosoma 19q13.32.

Medicina en elaboracion
Quizas haya nuevos conocimientos
Cada paciente es unico

Quiza el diagnostico sea erroneo

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



http://www.orpha.net/

Resumen de la enfermedad

El sindrome 3M se caracteriza por un retraso del crecimiento proporcionado pero severo,
proceso que comienza intra Utero. Resulta en un adulto de altura entre 115-150 cm. El
retraso pre y postnatal se acompafia por rasgos faciales y esqueléticos especiales e
inteligencia normal.

Las caracteristicas craneofaciales son: facies triangular, parpados prominentes, hipoplasia
mediofacial, punta de la nariz carnosa, narinas volteadas, filtrum alargado con una boca y
labios prominentes y mentén puntiagudo. La circunferencia cefalica suele estar normal, lo
gue asociado a la frente prominente, da la impresién de un acabeza desproporcionadamente
grande en comparacién con el tamafio corporal.

Las anomalias esqueléticas consisten en un trapecio prominente, cuello corto y ancho,
esterndn deformado, térax pequefio, hombros cuadrados, escépula alada, quintos dedos de
las manos cortos, talones prominentes, hiperlordosis y articulaciones laxas (caderas
dislocadas). A veces hay espina bifida oculta a nivel lumbosacro. Los cuerpos vertebrales
son habitualmente altos e inclinados; los huesos largos son cilindricos con diafisis delgadas.
La pelvis es pequefia con palas iliacas pequefias.

Una indicacion especifica para cirugia es la cortedad 6sea. El tratamiento médico con
hormona de crecimiento, aunque se administra con frecuencia no parece ser eficiente. Hay
hipogonadismo hipergonadotréfico en los nifios.

Solo hay dos referencias bibliograficas de anestesia en pacientes con sindrome 3M. El
tratamiento anestésico de un nifio de 6 afios para cirugia de hernia inguinal sugiere que no
hay evidencia de implicaciones anestésicas del sindrome durante la infancia. Si embargo, en
el caso de una gestante joven con sindrome 3M para cesarea reveld dificultades en el
tratamiento dela via aérea, causadas por los rasgos anatémicos del sindrome, la gestacion o
una combinacion de ambos.

Cirugia habitual

Cirugia ortopédica especialmente alargamientos 6seos de extremidades inferiores: es mas
seguro realizarla en cada lado con un intervalo de varias semanas ya que la cirugia bilateral
surgery en el mismo dia conlleva riesgo de sindrome de embolia grasa letal.

Precisan cirugia dental y de hipospadias en ocasiones.

Tipo de anestesia

No hay recomendaciones definidas en cuanto a anestesia general o regional. La
enfermedad no afecta al sistema respiratorio, cardiaco, endocrino o neuromuscular. Ademas
las manifestaciones genéticas de la enfermedad excluyen efecto en la metabolizacion de los
farmacos anestésicos, lo que apoya el uso de anestesia inhalatoria o intravenosa.

Los rasgos anatomicos, como columna vertebral corta y cifoescoliosis pueden sugerir
dificultad en la realizacion de técnicas de anestesia regional perimedular. Incluso en
ausencia de cifoescoliosis, debe exclurise espina bifida oculta si se va a realizar un bloqueo
neuraxial.
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Procedimientos diagnosticos adicionales necesarios (preoperatorios)

Los indicados por la historia clinica del paciente y tipo de cirugia.

Son utiles una radiografia lumbar o RM de la columna lumbar para excluir espina bifida
oculta si se ha planificado un bloqueo perimedular.

Preparacion especial para el tratamiento de la via aérea

Debido a los escasas notificaciones de casos anestésicos (solo un caso de una gestante
con via aérea dificil) faltan datos. Por analogia con otras enfermedades de crecimiento
retardado con baja estatura, el tamafo del tubo traqueal probablemente debe calcularse en
relaciéon al peso del paciente y no a su edad.

El sindrome puede asociarse a dificultad de intubacion en la edad adulta por la progresion
de las anomalias esqueléticas y faciales. El cuello corto, hipoplasia mediofacial y maxilar,
boca prominente, etc., pueden acentuar las dificultades de laringoscopia e intubacion. Debe
estar disponible equipo especifico para tratamiento de via aérea dificil como mascarilla
laringea, fiador, Glidescope, Airtaq o fibrobroncoscopio. Si se emplean bloqueantes
neuromusculares como vecuronio 0 rocuronio para la intubacién, debe disponerse de
sugammadex.

Preparacion especial para transfusion o administracion de productos hematicos

Ninguna comunicada.

Preparacion especial para anticoagulacion:

Ninguna indicada.

Precauciones en el transporte o mobilizacion del paciente

Ninguna indicada.

Probable interaccion entre farmacos anestésicos y medicacién crénica del paciente

Algunos nifios estan en tratamiento crénico con hormona de crecimiento (GH), para mejorar
su estatura. La GH no tiene interacciones con los anestésicos.

El tratamiento crénico en nifios resulta en una resistencia relativa a la insulina y se requiere
su seguimiento para el desarrollo de diabetes mellitus tipo Il. Ademas, el tratamiento con GH
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durante la infancia no parece incrementar el riesgo de hipertension y parece tener efecto
beneficioso en el metabolismo de los lipidos en nifios, disminuyendo el indice aterogénico
hasta en seis afios. Se precisa investigacion adicional en el adulto por el riesgo aumentado
de enfermedad cardiovascular en pacientes previamente tratados de nifios con GH.

Procedimiento anestésico

No hay recomendaciones especificas para el intraoperatorio. Solo la posibilidad de
intubacion dificil determina el tratamiento anestésico.

Moitorizacion particular o adicional

La monitorizacion del blogueo neurmuscular esta recomendada, particularmente en
pacientes con via aérea dificil.

Posibles complicaciones

Ninguna sefialada.

Cuidados postoperatorios:

Los indicados por el procedimiento quirdrgico o eventos perioperatorios.

Informacion sobre situaciones de emergencia / Diagndstico diferencial

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

Ninguno sefialado.

Anestesia ambulatoria

Los nifios no tienen via aérea dificil previsible, y por tanto son candidatos para anestesia
ambulatoria.
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Anestesia obstétrica

Las dificultades de intubacién pueden acentuarse en la gestacion.
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