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Recomendacdes Anestésicas para

Acondroplasia

Nome da doenga: Acondroplasia

ICD 10: Q77.4

OMIM:

Sindbnimos: Condrodisplasia, condrodistrofia fetal

Sumario da doenca: A acondroplasia € o mais frequente dos mais de 100 tipos descritos
de displasia esquelética que leva ao nanismo. A incidéncia é de aprox. 0,5-1,5 em 10.000
recém-nascidos [1]. Mutacdes espontaneas causam até 80% das doencas. A propagacgao
hereditaria ocorre em termos de transmissao autossdémica dominante. As mulheres sdo mais
frequentemente afetados que os homens [13,19,22]. Geneticamente falando, esta é uma
mutacdo do receptor 3 do fator de crescimento de fibroblastos (FGFR3) [2]. Essa mutacdo
resulta em uma inibicdo da proliferacdo da cartilagem e desordem da ossificacdo endo-
condral. Como consequéncia, temos ossificacdo prematura da cartilagem epifisaria.
Clinicamente falando, os seguintes sintomas sado caracteristicos: nanismo desproporcional,
cabeca relativamente grande, hipoplasia do terco médio da face, deformac¢fes da coluna,
desvio do eixo da perna, "mao em tridente". Como consequéncia primaria ou secundaria
outros sistemas orgénicos podem ser afetados [1,14]. Como resultado, particularidades
anestésicas também devem ser observadas.

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

Talvez o diagnéstico esteja errado

Encontre mais informacdes sobre a doencga, os seus centros de referéncia e
v organizacOes de pacientes na Orphanet: www.orpha.net
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Cirurgia tipica

Otorrinolaringologia: amigdalectomia, adenotomia, tubo de aeracao (timpanostomia); cirurgia
oral e maxilofacial: disgnatia (dentes desalinhados); neurocirurgia: derivacdo ventricular,
craniectomia (estenose do forame magno); cirurgia da coluna vertebral: estenose do canal
medular, cifoescoliose; ortopedia (pediatrica): ma posicdo das extremidades, alongamento;
cirurgia bariatrica.

Tipo de anestesia

Uma recomendacao geral sobre o regime anestésico ideal ndo pode ser dada, pois tanto a
anestesia geral quanto a regional apresentam problemas potenciais [2,14,19]. Portanto,
decisdes individuais sé&o necessarias.

Anestesia geral: problemas tipicos descritos sao:

Ansiedade excessiva [2,8,12,37]; acesso intravenoso dificil (10-50%) [2,9]; dificuldade na
ventilacdo da mascara, dificuldade na intubacdo [2,4,10,11,18,19,21,23]; risco de
compressao cervico-medular ou isquemia medular (eventos de morte subita foram relatados,
sobretudo em criancas <4 anos) [3,6,31]; taxa de obesidade oito vezes maior,
potencializando os efeitos dos problemas existentes [14]; aumento da incidéncia de apneia
do sono (obstrutiva e / ou central) - hipertensdo pulmonar raramente secundaria, doencas
pulmonares restritivas ja em idade precoce [1,23,25-29]; infec¢des respiratérias crbnicas
[1,28]; risco cardiovascular dez vezes maior - com um méaximo entre 25 e 35 anos [30,35],
tendéncia a sialorréia intensa. Na primeira infancia, uma hipotonia muscular nasofaringea
pode se tornar um problema [25], assim como o refluxo gastroesofagico [28].

Existem descricbes de anestesia geral sem problemas [9,12,27].

Apesar do sistema respiratério alterado, a anestesia geral é frequentemente considerada
como o método de escolha [1,10]. Devido as altera¢des anatdbmicas da coluna vertebral e da
juncédo craniocervical, bem como ao aumento da incidéncia de hidrocefalia, os anestésicos
neuroaxiais sdo relativamente contra-indicados.

Anestesia regional neuraxial: este tipo de procedimento regional é considerado
tecnicamente dificil devido a estenoses do canal medular, espaco epidural reduzido,
cifoscolioses e deformidades do corpo vertebral [10,23]). O cone medular freqientemente
esta posicionado abaixo do normal [37]. Em alguns casos, a anestesia peridural foi realizada
com sucesso [19-22]. Ha relatos de acidentes de punc¢des durais, dificuldades no avanco do
cateter [1], aumento do risco de puncao venosa [19], propagacéo irregular ou imprevisivel
(imprevisivelmente alta) da anestesia [19,21]. A anestesia peridural deve ser preferida
devido a possibilidade de titulacdo [13]. Na maioria dos casos, a inje¢do de anestésico local
no espaco caudal é mais facil no caso de pacientes pediatricos.

A raquianestesia também foi aplicada com sucesso [16-18]. Entretanto Qualidade
inadequada de analgesia neuraxial [16], “pung&o seca” e risco de raquianestesia alta s&o
concebiveis [14]. Em relacdo a ambos os procedimentos, o uso de opiaceos foi descrito [14,
18], no entanto, faltam recomendac®es claras de dosagem.

Além disso, é descrito anestesia combinada raquidiana-peridural bem-sucedida com baixa
dose espinhal, com a possibilidade de aumentar a altura do bloqueio usando o cateter
peridural. A orientacdo por ultrassom pode ser muito Gtil para identificar interespacos
vertebrais e determinar a distancia do ligamento amarelo [34,46].

Anestesia regional periférica: possivel. A colocagdo da agulha pode ser complicada.
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Sedacdo consciente/anestesia acordada: N&o ha relatos de ocorréncias graves.
Recomenda-se cautela no caso de sindrome de apneia do sono preexistente [28].

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

A avaliacdo diagnéstica pré-operatéria depende dos sintomas respectivos do paciente e é
organizada com base em uma anamnese detalhada e exame fisico. Atencdo especial deve
ser dada aos sinais que indicam uma intubacdo dificil (abertura da boca pequena,
macroglossia, extensdo limitada das vértebras cervicais, hiperplasia tonsilar, instabilidade da
coluna cervical) [4,13,14].

Além dos cuidados pré-operatérios habituais, 0s seguintes sintomas clinicos
patognomonicos indicariam que uma avaliacdo diagndstica refinada faria sentido
[1,14,25,28,30]:

¢ Infeccdes cronicas / atuais (otite média): consulta otorrinolaringologica;

e Escoliose grave / deformidades da caixa toracica: funcdo pulmonar, ecocardiografia,
andlise de gases sanguineos, radiografia toracica;

Anotacgdo: os testes de fung@o pulmonar convencionais sdo indexados a altura e ndo sao
confiaveis. Existe uma equagédo para estimar a capacidade vital e volumes de pacientes com
acondroplasia [45];

e Sintomas neuroldgicos (hidrocefalia, compresséo cervicomedular, estenose do canal
vertebral): consulta neuroldgica, tomografia computadorizada, ressonancia magné-
tica;

e Apneia do sono: consulta otorrinolaringolégica, laboratério do sono, analise de gases
sanguineos;

e Problemas cardiopulmonares (doencas pulmonares restritivas, hipertensdo pulmonar,
cor pulmonale, doencas cardiacas): funcdo pulmonar, eletrocardiografia, ecocardio-
grafia, andlise de gases sanguineos, radiografia toracica, se necessario outros
exames complementares.

Anotacdo: O débito cardiaco € baseado em formulas de area de superficie corporal que
dependem da altura, o que leva a um valor predito mais baixo dos requisitos de débito
cardiaco. Provavelmente, a formula de Boyd fornece o indice cardiaco mais realista [44].

Especialmente antes de um procedimento planejado de anestesia regional, anormalidades
neuroldgicas pré-existentes devem ser documentadas [19]. Freqlientemente, pacientes com
acondroplasia apresentam anormalidades neuroldgicas [6]. Na infancia, mas principalmente
na idade adulta, sofrem frequentemente de dor crbnica devido a alteracbes esqueléticas
[3,6].

Preparacao especifica para o manejo da via aérea

Por razbes anatdbmicas, podem ocorrer problemas quando a ventilagdo com mascara facial
e/ou intubacdo séo realizadas [2,4,10,11,18,19,21,23]. A lingua grande e hipertrofia de
aadendides podem levar a complicac6es. No entanto, um motivo frequente de dificuldades
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de intubacdo também é uma flexibilidade limitada da articulacéo atlanto-occipital [10,11,27].
Por outro lado, devido ao risco de estenose do forame magno e instabilidade cervical (risco
de compressdo medular), a hiperextensdo da coluna cervical durante a intubacdo deve ser
rigorosamente evitada [9-12,19,23,31,43]. Isso é enfatizado por um relato de caso sobre um
infarto da medula espinhal cervical ndo traumatico que levou a tetraplegia em uma crianca -
mesmo sem a manipulagdo anterior da coluna cervical [33].

No caso de uma intubacgéo dificil clinicamente esperada, recomenda-se que os dispositivos
das vias aéreas estejam prontos, normalmente usados na respectiva clinica.

A intubacdo por fibra éptica acordada (hipoplasia mediana da face) € considerada o método
preferido, mas muitas vezes néo € viavel pela ansiedade pronunciada nesses pacientes
[2,8,12,37]. Um GlideScope ndo € uma opc¢ao para uma intubacdo acordada. O uso deste
dispositivo nem sempre € possivel devido a macroglossia e a provavelmente limitagdo da
abertura da boca [4,13,39]. Em caso de impossibilidade de uma intubag&o guiada por fibra
Optica acordada, o procedimento deve ser realizado enquanto a respiracdo espontanea é
mantida. Dificuldades podem ocorrer mesmo ao usar dispositivos tipo mascaras laringeas
[36].

Mesmo o0s pacientes pré-oxigenados, dessaturam muito rapido [37]. Além disso, os
pacientes podem sofrer de uma laringe, traqueia e/ou brénquios invulgarmente colapsaveis
[40]. Eles podem ser dificeis de ventilar. O desmame do ventilador também pode ser
retardado [43].

Nos relatos de intubagdes sem problemas em pacientes com acondroplasia, uma pequena e
curta traquéia é mencionada. A regra a seguir se aplica: o tamanho do tubo deve ser
escolhido de acordo com o peso corporal (ndo como habitual de acordo com a idade)
[2,4,8,9,12,27,40,41]. A ventilagdo mecéanica deve ser ajustada para 6 ml/kg de peso
corporal ideal para a altura. Em caso de indicacdo de drenagem de torax, devem ser
previstos 0s pequenos espacos intercostais e variagfes anatomicas [43].

Como os procedimentos regionais ndo oferecem uma alternativa segura, também nesses
casos 0 gerenciamento das vias aéreas deve ser planejado muito bem antes da operacao.

Preparacgao especifica para transfusdo ou administragcdo de hemoderivados

N&o reportado.

Preparacao especifica para anticoagulacédo

N&ao ha relatos de uma profilaxia especifica para trombose em caso de acondroplasia. Em
geral, ap6és a entrada desses pacientes na puberdade, uma profilaxia adequada para
trombose deve ser levada em consideracao, principalmente se for necessario um periodo
prolongado de imobilizacdo e cirurgia dos membros inferiores.

Um relato de caso descreve uma embolia gordurosa intraoperatéria grave e letal como
consequéncia de uma intervengdo nos membros inferiores [32].

Precaucdes especificos para posicionamento, transporte e mobilizacdo
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E necessario o maximo de cuidado para nao arriscar danos causados pelo posicionamento
do paciente em caso de particularidades anatdbmicas (sobretudo coluna e extremidades).
Freqglentemente, esses pacientes tém contraturas articulares. Alguns deles s&o incapazes
de se manter em decubito ventral [36].

Existem relatos de casos de danos causados pelo posicionamento (por exemplo, dois casos
de paralisia do plexo braquial [9], um caso de perda visual apds posicionamento prona
durante cirurgia da coluna vertebral [24]).

Em comparacéo com o tamanho do corpo, a cabeca é relativamente grande e, devido ao
aumento da &rea da superficie corporal, h4 uma boa chance de uma queda significativa ha
temperatura corporal. Especialmente no caso de criangas, 0 gerenciamento térmico precoce
deve ser lembrado.

Provaveis interacfes entre farmacos anestésicos e medicagdes de uso continuo

N&o reportado.

Procedimento anestesioldgico

Pré-medicacdo: enquanto alguns autores evitam a medicacdo para sedagdo quando se
espera uma intubacéo dificil ou quando o paciente é diagnosticado com uma sindrome de
apneia do sono [4], outros autores descrevem que a ansiolise € util para esses pacientes
gue geralmente sdo muito ansiosos [2]. Para pacientes com adiposidade grave, ranitidina e
metoclopramida ou citrato de sodio sdo frequentemente administrados em termos de
profilaxia por aspiragéo [4,14,19].

Anestesia: quando as condigBes venosas sdo dificeis, a inducdo inalatéria da anestesia
pode ser considerada. Devido a pele excessivamente relaxada, deformidades de tecidos
moles e flexdo articular, a exposicdo cirlrgica de uma veia pode ser necessaria [36]. O

acesso subclavio e jugular também pode ser desafiador [43].

Quanto ao uso de medicagéo anestésica calculada de acordo com o peso corporal, ndo séo
relatadas particularidades [2,12]. No entanto, no caso de um paciente acondroplastico
magro, uma dosagem dessa maneira provavelmente pode levar a uma subdosagem [37].
Pacientes com sialorréia grave podem receber um medicamento vagolitico - na maioria dos
casos, a aspiragdo de secrecao é suficiente.

Deve-se evitar medicacao inotropica negativa [1].

Em relacdo a outros medicamentos geralmente utilizados no pré-operatorio, ndo ha contra-
indicagGes absolutas.

Nao ha sinais indicando uma tendéncia aumentada a hipertermia maligna.

Monitorizacdo especifica ou adicional

O monitoramento deve ser orientado para doencas preexistentes especificas de 6rgédos do
paciente. Na maioria dos casos, é descrito um monitoramento de rotina correspondente a
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intervencdo cirdrgica [14]. A escolha do manguito adequado para pressado arterial pode
representar um desafio.

No caso de problemas cardiorrespiratorios preexistentes, recomenda-se a medicdo invasiva
da pressao arterial [19].

Complicacdes possiveis

e Gerenciamento dificil das vias aéreas (incluindo tubos menores)

e Sialorréia intensa

¢ Infeccdes frequentes do trato respiratorio

e Risco de compressao cervico-medular ou isquemia da medula espinhal
¢ Anestesia regional dificil com propagacao parcialmente imprevisivel

e Maior taxa de obesidade

e Tendéncia para sindromes da apneia do sono (obstrutivas e/ou centrais)
e aumento do risco cardiovascular

e Alto risco de dano intraoperat6ério causado pelo posicionamento.

Cuidados p6s-operatorios

Primeiramente, o atendimento pos-operatério € baseado na intervencdo e nas condi¢des
preexistentes do paciente. Mesmo sem anestesia, a tendéncia a apneia obstrutiva do sono
central e é responsavel pelo aumento da taxa de mortalidade, sobretudo na primeira infancia
[3,6,30,31,42]. O risco de complicacdes respiratdrias no pos-operatério € aumentado [37].
Por esse motivo, principalmente no caso de criangas, recomenda-se a monitoragdo da
oximetria de pulso apds a cirurgia [25] - isso se aplica principalmente quando os opidides
sdo administrados [19]. Além disso, deve ser agendada uma estadia prolongada na sala de
recuperacao anestésica. A permanéncia em terapia intensiva ndo € obrigatéria, mas
comprovou seu valor na cirurgia bariatrica [4].

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

O diagndstico diferencial tipico refere-se, sobretudo, aos aspectos neuroldgicos da doenca:
e Falhas neurologicas potenciais apds anestesia regional (diagnoéstico diferencial de
sintomas neurolégicos relacionados a doencga versus danos nos nervos causados
pela anestesia regional).

o Possivelmente aumento do risco de um bloqueio neuroaxial ascendente versus
apneia do sono devido a uma causa central.
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e Hipopneia /apneia pés-operatoria (diagndstico diferencial da apneia central do sono
correspondente a doencga subjacente versus efeito residual dos opibides).

e 25,6% dos pacientes sofrem de dor cronica nos membros inferiores. Isso geralmente

esta associado a uma depresséao [47] (diagnéstico diferencial de dor pds-operatoria
versus dor cronica).

Anestesia ambulatorial

A literatura até entdo existente ndo fornece recomendacdes sobre procedimentos
ambulatoriais em pacientes com acondroplasia. Como regra, a anestesia ambulatorial deve
ser evitada devido aos possiveis problemas pds-operatérios mencionados acima. Isso se
aplica acima de tudo a pacientes pediatricos. Especialmente no primeiro ano de vida, o risco
de morte subita é significativamente maior do que na populacdo em geral, mesmo sem
anestesia [38].

Anestesia obstétrica

Muitos artigos sobre procedimentos neuroaxiais em caso de acondroplasia lidam com
anestesia em cesariana. Devido a uma desproporcao entre a cabeca do bebé e a pelve da
mae, as mulheres gravidas com acondroplasia apresentam uma alta taxa de cesarianas
programadas [19,23]. A maioria dos artigos indica o dilema anestesiol6gico de um sistema
respiratério potencialmente dificil e uma anestesia regional possivelmente dificil [13-16,21].
Perto da medula espinhal, deve-se preferir a anestesia peridural [13] por causa da
titulabilidade superior. Em caso de emergéncia, a raquianestesia também foi realizada com
sucesso [14]. Com relacdo a essas gestantes, a anestesia geral deve ser planejada
particularmente bem. Este procedimento é favorecido por alguns autores [1,10,41].
AlteracBes pré-existentes do sistema respiratério tornam-se ainda mais dificeis de lidar.
Além disso, uma reducdo da capacidade residual funcional deve ser encontrada -
excedendo claramente a redugdo considerada normal em mulheres gravidas - como
consequéncia de uma hipoplasia toracica e uma fungédo pulmonar possivelmente restritiva,
resultando em desvios intrapulmonares. Isso significa que, além de um sistema respiratorio
alterado, essas mulheres tém uma reserva pulmonar muito limitada, implicando um grande
risco de hipdxia [23]. Fenotipicamente falando, esses pacientes aparecem na 16% semana de
gestacdo como outras mulheres na 302 semana de gestacdo [19]. Isso também pode
envolver um aumento (mais cedo) do risco de aspiragao.

Nao h& recomendacdes definitivas sobre procedimentos anestésicos durante a gravidez. A
decisdo de um determinado procedimento anestésico deve ser tomada em cada caso
individual apés uma andlise detalhada de risco-beneficio.

Os TAP bloqueios sdo adequados para analgesia poOs-operatoria apds cesariana para
reduzir o consumo de morfina em pacientes com acondroplasia [37]
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