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Recomendac0fes anestésicas para

Sindrome de Angelman

Nome da doenga: Sindrome de Angelman
ICD 10: Q93.5

OMIM: 105830

Sindbnimos: “Happy puppet” sindrome

Sumario da doenca: A sindrome de Angelman (SA) é uma doenca neuro-genética que
consiste em grave atraso no desenvolvimento, disfuncdo de movimento ou equilibrio, um
fen6tipo comportamental de "comportamento feliz" (risos/sorrisos frequentes, agitacdo das
maos, etc.) e fala minima ou ausente (com receptividade e habilidades de comunicacao néao-
verbal mais pronunciadas do que as verbais). Frequentemente (mais de 80%), a SA esta
associada a microcefalia, convulsdes e um eletroencefalograma anormal (amplitudes
grandes, ondas de pico lentas, ondas trifasicas). Vinte a 80% dos pacientes com AS
demonstram caracteristicas clinicas como glossoptose, prognatismo, dentes espacgados,
estrabismo, escoliose e fascinagdo por agua.

Clinicamente, a SA em meninas durante a primeira infancia pode imitar as caracteristicas da
sindrome de Rett e podera ser dificil diferenciar uma da outra por meio de exame clinico.
Geneticamente, a SA esta relacionado a sindrome de Prader-Willi, pois as duas sindromes
sdo mapeadas para a mesma regido do cromossomo 15g11.2-13 e ambas as condi¢des sdo
geneticamente impressas. No entanto, as condi¢fes séo distintas geneticamente, uma vez
gue SA é devido a interrupcdo materna do gene UBE3A derivado da mée, enquanto a
sindrome de Prader-Willi é causada pela interrupcdo de varios elementos gendémicos no
cromossomo derivado paternalmente. Assim, o gene PWS é "desligado" no cromossomo 15
herdado da méae. Por outro lado, se a area excluida for de origem materna, o gene paterno é
desligado e o paciente tera a SA.

Cada sindrome, quando causada por uma delecdo cromoss6mica de 15911.2-13, também
pode resultar na delecdo concomitante de GABRA5, GABRB3 e GABRG3. Assim, a
producdo do receptor GABA pode ser anormal. Esses receptores GABA anormais foram
implicados nas respostas imprevisiveis de pacientes com SA aos agonistas de GABA.




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

Talvez o diagnéstico esteja errado

“ Encontre mais informacfes sobre a doenca, os seus centros de referéncia e
organizacfes de pacientes na Orphanet: www.orpha.net

www.orphananesthesia.eu 2



http://www.orphananesthesia.eu/
http://www.orpha.net/

Cirurgia tipica

Cirurgia oral; cirurgia ortopédica (escoliose); oftalmologia (estrabismo) e cirurgia otorrino-
laringoldgica.

Tipo de anestesia

A dosagem anormal do receptor GABA e, hipoteticamente, também a desregulacdo dos
receptores NMDA ou AMPA (relacionada a interrupcdo do UBE3A) pode implicar em
problemas com a administracdo de alguns agentes anestésicos, mas ndo ha evidéncia
conclusiva de que qualquer medicamento ou hipnético possa ser mais apropriado do que
outros. Assim, a anestesia balanceada e a anestesia venosa total tém sido utilizadas sem
efeitos adversos, embora a duragéo dos efeitos da droga deva ser levada em consideracao.
O uso de dexmedetomidina como substancia hipnética em anestesia venosa total com

monitoriza¢ao neurofisiologica intraoperatdria mostrou-se util em um relato de caso.

Em principio, ndo h& contra-indicacdo para anestesia regional. No entanto, por causa dos
atrasos no desenvolvimento desses pacientes e do comportamento frequentemente agitado,
a colocagédo, bem como a avaliacdo do sucesso ou fracasso da anestesia raquidiana ou
epidural é dificil. Além disso, a escoliose pode dificultar a colocagéo de um cateter peridural.

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

Se houver histéria de bradicardia, a funcéo cardiaca deve ser testada. Em casos de crises
epilépticas graves ou frequentes, um neurologista pediatrico deve ser consultado. Doencas
coexistentes que podem levar a complicacfes perioperatorias devem ser avaliadas.

A comunicacdo com o0s pais do paciente deve ser integrada desde o inicio, porque as
habilidades de comunicagé&o verbal dos préprios pacientes séo fracas ou inexistentes.

Preparacgao especifica para o manejo da via aérea

Anormalidades anatémicas faciais e orofaringeas, como lingua protuberante, sobremordida
e prognatismo, ocorrem em casos de SA e tendem a aumentar com a idade. Sua avaliagédo
pelo anestesiologista deve ser obrigatéria, mas ndo ha provas de que problemas de
intubacéo sejam esperados.

Preparacao especifica para transfusao ou administragdo de hemoderivados

N&o reportada.

Preparacao especifica para anticoagulacéo

N&o reportada.
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Precaucdes especificos para posicionamento, transporte e mobilizacdo

N&ao reportada.

Interacdes entre fArmacos anestésicos e medicacdes de uso continuo

N&o reportada.

Procedimento anestesioldgico

N&o ha evidéncias conclusivas de que qualquer medicamento ou anestésico possa ser
inapropriado.

Quando relaxantes musculares sdo usados, a antagonizagdo com agentes anticolineste-
rasicos deve ser evitada devido a possibilidade de bradicardia. Caso os anticolinesterasicos
devam ser administrados, eles sempre devem ser acompanhados por anticolinérgicos. A
bradicardia foi descrita como potencialmente fatal. O uso de sugamadex pode causar
bradicardia, mas em principio, parece viavel.

Monitorizac&o especifica ou adicional

Fraqueza pos-operatéria deve ser evitada. A monitorizacdo do bloqueio neuromuscular é
recomendada para assegurar que a reversao com agentes anticolinesterasicos nao seja
necessaria.

ComplicacBes possiveis

Criangas com SA podem ter sincope secundaria a hipertonia vagal durante crises de riso.

Existem também 2 relatos de casos que descrevem pacientes com SA que apresentam
bradicardia grave durante cirurgia realizada sob anestesia geral. O pré-tratamento com
atropina ou glicopirrolato para prevenir bradicardia durante um procedimento realizado sob
anestesia geral tem sido defendido por alguns autores; também a bradicardia nem sempre é
suficientemente suscetivel a atropina. Para evitar a elevacdo do tdnus vagal, as indicagtes
para laparoscopia devem ser avaliadas com cuidado.

Cuidados pés-operatérios

Os cuidados intensivos ndo sdo obrigatérios. O tempo de permanéncia na SRPA de
pacientes com SA nao difere em comparacdo com outros pacientes pés-procedimento. O
grau de supervisdo pos-operatoria depende do procedimento e da condi¢do pré-operatéria
do paciente.

Por causa da falta de habilidades de comunicacao verbal, o grau de dor pds-operatoria deve
ser avaliado com muito cuidado. O fenétipo “feliz” é potencialmente enganoso para inter-

www.orphananesthesia.eu 4



http://www.orphananesthesia.eu/

pretacdo. Recomenda-se a ajuda dos pais para decodificar a dor, principalmente
reconhecendo o diferencial da agitacéo.

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

Embora as convulsGes sejam frequentemente associadas a SA, ndo ha evidéncias de
problemas de epilepsia causados pela anestesia administrada a pacientes com SA.

A complicagéo com risco de vida mais significativa de um paciente anestesiado com SA foi a
bradicardia devido a hipertonia vagal que levou a assistolia com resposta retardada a
atropina. Mas em ambos os estudos recentes que ndo foram relatos de caso Unico (Berlim /
Alemanha; Nashville, TN, EUA), nenhum caso de bradicardia ocorreu (total de 13 pacientes,
31 casos de anestesia).

A funcéo respiratoria pos-operatoria pode ser esgotada devido a circunstancias tipicas,
como AOS.

Anestesia ambulatorial

A anestesia ambulatorial € possivel de acordo com as diretrizes comuns se o procedimento
em si ndo permitir uma fase mais longa de supervisdo. Isso se aplica especialmente a
cirurgia oral.

Anestesia obstétrica

N&o reportada.
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