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Recomendaciones para la anestesia de pacientes
afectados por la

Miotonia congénita recesiva
(enfermedad de Becker)

Nombre de la enfermedad: Miotonia congénita recesiva

CIE 10: G711
Sinénimos: Enfermedad de Becker

Resumen de la enfermedad: La enfermedad de Becker es un tipo de miotonia
congénita autosémica recesiva, miotonia no distrofica, descrita por primera vez en la
década de 1970 por Peter Emil Becker [1]. La prevalencia mundial de la miotonia
congénita es de aproximadamente 1: 100.000, mientras que en algunos paises (por
ejemplo, Noruega) la incidencia puede ser 10 veces mayor [2,3]. Esta vinculada a
mutaciones en el gen CLCN1 (el mismo que la enfermedad de Thomsen, autosémica
dominante), que codifica el canal del cloro del musculo esquelético. La mutacién en la
enfermedad de Becker conlleva una reduccién del flujo de iones de cloro durante la
repolarizacion lo que produce una contraccién muscular sostenida [4]. En la miotonia
de Becker la conductancia reducida de los iones cloro en los canales mutados causa
una hiperexcitacion de la membrana de la fibra muscular, lo que produce rafagas de
potenciales de accidn aberrantes.

El cuadro clinico se caracteriza por una relajacion mas lenta de lo normal después de
fuertes contracciones voluntarias (rigidez miotdnica). La miotonia tiende a mejorar con
el ejercicio, es el llamado fendmeno de "calentamiento". Generalmente, se presenta
durante la primera o segunda década de la vida con una progresion lenta en décadas
posteriores.

Los sintomas son mas graves que en la enfermedad de Thomsen y suelen afectarse
primero las extremidades inferiores. La hipertrofia muscular es un sintoma coman. A
veces se acompafia de una debilidad gradualmente progresiva, y de episodios
caracteristicos transitorios de debilidad proximal, que afectan a las manos y a los
musculos del brazo, en particular, que estan relacionados con tipos especificos de
mutaciones [5].

Se han notificado mas de 150 mutaciones diferentes en el gen CLCNL1, algunas de las
cuales se asocian a la enfermedad de Becker (forma recesiva, mas grave) y otras a la
enfermedad de Thomsen (forma dominante, mas leve). El diagndstico de laboratorio de
la miotonia congénita se basa en la secuenciacion del gen CLCN1. La identificacién de
mutaciones en el gen CLCN1 en el paciente y los padres diferencia entre las dos formas
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clinicas de la enfermedad. Dado que la enfermedad comparte sintomas con la
paramiotonia congénita y otras enfermedades con miotonia, el conjunto de genes
involucrados en el diagnéstico diferencial es lo suficientemente grande como para
secuenciarlos todos al mismo tiempo, actualmente se realiza mediante nuevas técnicas
de secuenciacién (NGS).

Ante la realizacion de una cirugia en pacientes con miotonia congénita o cualquier otro
tipo de miopatia, ademéas de buscar un diagndstico mediante secuenciacion NGS, se
deben busca algunos de los genes relacionados con la hipertermia maligna (HM,
principalmente los genes RYR1 y CACNALS).

La medicina evoluciona constantemente y quiza haya nuevos conocimientos no
actualizados en este documento.

Las recomendaciones no son reglas estrictas, sino un marco de referencia para
guiar la toma de decisiones.

Cada paciente es unico y las circunstancias individuales deben guiar el cuidado
médico.

El diagndéstico puede ser erréneo; en caso de duda, debe ser confirmado.

Puede encontrar mas informacion sobre la enfermedad, centros de referencia
v y asociaciones de pacientes en Orphanet: www.orpha.net
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Cirugia habitual

No existe una cirugia tipica, a diferencia de los pacientes que padecen otros trastornos
neuromusculares como la distrofia mioténica. Las posibles complicaciones de la
miotonia congénita recesiva (CMR) son problemas articulares y frecuentes caidas con
lesiones que pueden conllevar una cirugia ortopédica.

Tipo de anestesia

No hay una recomendacion definitiva para la eleccion de anestesia general o regional.

Si el procedimiento permite el uso de una anestesia neuroaxial (subaracnoidea, epidural,
subaracnoidea-epidural combinada) o de un bloqueo nervioso periférico, debe
considerarse estas técnicas como la primera opcién, considerando la fisiopatologia de
la miotonia congénita y la posible susceptibilidad de HM [6 ].

Existe preocupacion por el riesgo de la asociacion con la HM en pacientes con miotonia
congénita y, por lo tanto, la tendencia es administrar s6lo aquellos anestésicos que no
desencadenen HM en caso de realizar anestesia general. Sin embargo, las Ultimas
investigaciones muestran que los pacientes mioténicos con crisis de HM pueden tener
mutaciones en dos loci genéticos distintos, uno para la miotonia y otro para la
susceptibilidad a la HM [5,7]. Con respecto a estas investigaciones, en caso de necesitar
anestesia general, se recomienda el uso de anestésicos no desencadenantes, no
obstante, la asociacion con HM se considera altamente improbable segln una revisiéon
reciente [8].

Solo hay un caso publicado que comunica el uso de midazolam para sedacién del
paciente con enfermedad de Becker sin efectos adversos [6]. Sin embargo, no hay
evidencia de la administracion segura de benzodiazepinas para sedacion. Por lo tanto,
se recomienda el uso de infusiones controladas por objetivo (TCI) de propofol u opioides
de accion corta para la sedacion.

Procedimientos diagnésticos preoperatorios adicionales necesarios (ademas de
los cuidados estandar)

Debido a que los individuos con miotonia congénita de Becker pueden tener un mayor
riesgo de eventos adversos relacionados con la anestesia, es apropiado realizar
pruebas a individuos en riesgo durante la infancia para establecer su estado genético
[9]. Los pacientes con miotonia congénita de Becker deben someterse a un examen
neuroldgico previo a cualquier anestesia, especialmente antes de técnicas neuroaxiales
y/o del bloqueo de nervios periféricos.

Preparacion especial para el tratamiento de la via aérea

La monitorizacion de la profundidad del bloqueo neuromuscular es muy recomendable
durante la induccién de la anestesia general. Es esencial no utilizar succinilcolina para
evitar todas sus posibles complicaciones, incluida la rigidez muscular, que podria
imposibilitar la posterior intubacién y la ventilacion del paciente [10,11].
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Preparacion especial para transfusion o administracion de productos hematicos

Ninguno

Preparacion especial para anticoagulacién

Ninguno

Precauciones para el posicionamiento, transporte o movilizacion del paciente

No existe una propuesta especifica para el posicionamiento, transporte 0 movilizacién
postoperatoria de los pacientes con miotonia congénita recesiva. La movilizacién
postoperatoria temprana es beneficiosa para estos pacientes. Los fisioterapeutas
también deben tener en cuenta el fenémeno denominado "calentamiento”, que es tipico
de estos pacientes.

Interacciones entre medicacion crénica del paciente y farmacos anestésicos

No hay interacciones entre los agentes anestésicos administrados para anestesia
general y la mexiletina o la acetazolamida. La carbamazepina puede antagonizar los
efectos de los relajantes musculares no despolarizantes (por ejemplo, pancuronio). Su
dosis debe aumentarse y los pacientes deben ser monitorizados estrechamente debido
a la recuperacién mas rapida del bloqueo neuromuscular. Las benzodiazepinas pueden
aumentar los niveles séricos de fenitoina. La quinina potencia los efectos
neuromusculares del succinilcolina. La administracion de dantroleno puede potenciar el
bloqueo neuromuscular inducido por vecuronio.

Procedimiento anestésico

La anestesia general debe realizarse mediante anestesia intravenosa total. Se
recomienda la infusion controlada por objetivo para los medicamentos elegidos con el
fin de garantizar un buen control de la concentracion plasmatica efectiva. Como agente
anestésico en un paciente con miotonia por alteracion del canal del cloro, el propofol
parece ser el farmaco ideal, dado su efecto antimioténico como resultado de las
modulaciones de los canales de sodio voltaje-dependientes en el sarcolema del musculo
esquelético. El propofol debe administrarse a través de una vena del antebrazo, ya que
reduce la incidencia de dolor [8]. Para el bloqueo neuromuscular, el rocuronio parece
ser el farmaco ideal por la disponibilidad de sugammadex, como agente selectivo de la
reversion del bloqueo neuromuscular en cualquier nivel al final de la cirugia [12-14].

Las técnicas neuroaxiales no necesitan un enfoque especifico para el paciente con
miotonia congénita de Becker.
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Monitorizacién especial o adicional

La monitorizacién estandar de los signos vitales se debe realizar en todos los tipos de
anestesia, incluida la sedacion. La monitorizacion de la profundidad del bloqueo
neuromuscular es muy recomendable durante la induccion de la anestesia general, el
mantenimiento de la anestesia y tras finalizar la cirugia para evitar el bloqueo
neuromuscular residual. Si al final de la cirugia persiste cualquier nivel de profundidad
de bloqueo neuromuscular inducido por rocuronio, debe administrarse sugammadex en
la dosis apropiada. Para procedimientos mas largos, hay que medir de forma adecuada
de la temperatura y mantener la normotermia, ya que el frio puede empeorar la miotonia

[9].

Complicaciones posibles

Los anestesidlogos deben ser conscientes del riesgo de usar succinilcolina en pacientes
con miotonia del canal del cloro en los que su administracién puede causar rigidez
corporal total sostenida y la consiguiente dificultad en el manejo de la via aérea [10,11].
Los pacientes con distrofia mioténica también tienen una respuesta miotonica a la
neostigmina y una mayor sensibilidad a los agentes bloqueadores neuromusculares no
despolarizantes [15-20]. En tales casos, es preferible utilizar rocuronio para el bloqueo
neuromuscular con reversion activa utilizando sugammadex.

En casos raros, las inyecciones de adrenalina o agonistas beta-adrenérgicos selectivos
en dosis altas pueden agravar la miotonia [9].

Cuidados postoperatorios

El riesgo de reintubacién debido a debilidad muscular o la reaccion mioténica se puede
evitar utilizando sugammadex y la monitorizaciébn en la sala de recuperacion
postanestésica, incluyendo la monitorizacion de la profundidad del bloqueo
neuromuscular residual durante al menos 2 horas tras la operacién. Se debe mantener
la normotermia.

Problemas agudos relacionados con la enfermedad que pueden confundir
durante la anestesia y la recuperacion

Rigidez corporal total

Desencadenantes: succinilcolina. Prevencion: evitar la administracion de succinilcolina.
La rigidez corporal total se caracteriza por una contraccién generalizada del masculo
esquelético. La ventilacidbn espontanea y controlada puede verse comprometida. El
tratamiento es la administracion de relajantes neuromusculares y asegurar la via aérea
mediante la intubacion orotraqueal y el inicio de ventilacion mecanica [21].
Situaciones que deben ser consideradas en el diagnéstico diferencial:

La HM se puede caracterizar por una hipertermia subita y peligrosa, rigidez de los

musculos esqueléticos, hipotensién, arritmias u otras complicaciones que requieren una
intervencion urgente inmediata. Debe haber un protocolo estandarizado para el
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tratamiento de la HM en cada hospital. El tratamiento basico incluye la administracién
de dantroleno IV y terapia sintomatica. Se describe en detalle en el Suplemento Nr. 10
- 2015 - Hipertermia maligna.

La rigidez muscular inducida por opioides se caracteriza por un aumento del tono
muscular que progresa a veces hasta una rigidez severa. La rigidez puede disminuir la
compliancia pulmonar y la capacidad residual funcional, pudiendo disminuir o impedir
una ventilacion adecuada y causar hipercapnia, hipoxia y un aumento de la PIC. La
rigidez inducida por opioides también produce un aumento la presion arterial pulmonar,
la presion venosa central y de la resistencia vascular pulmonar. Se ha demostrado que
el cierre de las cuerdas vocales es el principal responsable de la dificultad ventilacion
manual que sigue a la administracién de opioides. También puede tratarse mediante la
administraciébn de relajantes neuromusculares y asegurando las vias respiratorias
mediante intubacion orotraqueal y ventilacion mecanica [22].

Si es necesario de nuevo el bloqueo neuromuscular tras poco tiempo de la reversion
activa del mismo con sugammadex, se pueden usar relajantes musculares
bencilisoquinolinicos (atracurio, cis-atracurio, mivacurio) o si es necesaria una induccion
de secuencia rapida, se puede volver a usar rocuronio. Pero en ese caso es aln mas
importante comprobar el nivel adecuado de bloqueo neuromuscular con la
monitorizacién objetiva de la profundidad del bloqueo.

Anestesia ambulatoria

No se recomienda la anestesia ambulatoria. Debido al riesgo de crisis mioténica, es
necesario realizar un seguimiento postoperatorio de los signos vitales, una analgesia
adecuada y de la normotermia. Sin embargo, la cirugia con un dia de ingreso es
aceptable en nuestra opinion.

Anestesia obstétrica

El tipo de procedimiento obstétrico con necesidad de anestesia mas comudn es la
cesarea. La primera opcién para la mayoria de los procedimientos obstétricos debe ser
cualquier tipo de anestesia neuroaxial: epidural, espinal, espinal-epidural. En caso de
contraindicacion para las técnicas neuroaxiales, existe posibilidad de anestesia general
teniendo en cuenta la fisiopatologia mencionada anteriormente. De acuerdo con la
literatura reciente y los farmacos disponibles, el uso de la combinacién de TCI propofol,
rocuronio y sugammadex en dosis apropiadas es una opcion [23,24].

Es importante evitar la percepcion de dolor excesivo y prolongado durante el parto
vaginal. Por lo tanto, debe administrarse cualquier tipo de analgesia para el parto:
analgesia neuroaxial (epidural), remifentanilo en modo PCA, 6xido nitroso (Entonox®) u
otro enfoque analgésico sistémico o establecido en cada sala de obstetricia.
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