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Recomendaciones para la anestesia de pacientes
afectados por el sindrome de

De Barsy

Nombre de la enfermedad: sindrome de De Barsy
CIE 10: Q87.7; OMIM 614438
Sinénimos:

DBS, sindrome de De Barsy-Moens-Dierckx, Sindrome progeroide de De Barsy, Cutis
laxa autosdmica recesiva Tipo 3;

*Con 2 subdivisiones génicas: ARCL3A: causada por un amutacion ALDH18A1,
ARCL3B: causada por una mutacion PYCR1

Resumen de la enfermedad:

El sindrome de DeBarsy es un sindrome clinico infrecuente caracterizado por cutis
laxa, opacificacion oftalmica, malformaciones esqueléticas, asi como retraso mental y
del crecimiento. Es transmitida genéticamente de forma autosémica recesiva. Los
pacientes afectos requieren con frecuencia correccion quirdrgica de sus anomalias
oftalmoldgicas y ortopédicas. Fue descrito inicialmente por A.M. De Barsy en 1967 y
se han documentado menos de 100 casos en la literatura médica. Se ha publicado
muy poco sobre este trastorno y solo un articulo se ha referido a la anestesia, sus
resultados y estrategias de tratamiento (Aponte, 2010).

Las manifestaciones clinicas del sindrome de De Barsy incluyen: retraso del crecimi-
ento intrauterino (RCIU), retraso del crecimiento postnatal, retraso motor, alteraciones
cognitivas, hipotonia, movimientos atetoides, malformaciones, microcefalia, huesos
wormianos, fontanelas grandes, dismorfias faciales, cataratas, opacificacion corneal,
piel fina y arrugada, moretones féciles, pelo ralo, laxitud articular, osteopenia, y hernias
inguinales.

La medicina evoluciona constantemente y quiz 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 diagnostico puede ser erréneo; en caso de duda, debe ser confirmado.

Puede encontrar méas informacion sobre la enfermedad, centros de
L 1 referencia y asociaciones de pacientes en Orphanet: www.orpha.net
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Cirugia habitual

e Procedimientos oculares (cataratas, exploraciones oculares)

e Procedimientos ortopédicos (artrografia de cadera/reduccién abierta,
estabilizacién articular, fusion raquidea, capsulodesis)

¢ Biopsia de piel.

e Exploracién de heridas.

e Exploraciones radiolégicas (RM).

e Procedimientos gastrointestinales (Nissen, colocacién de gastrostomia, EGD).

e Procedimientos otorrinolaringolégicos (miringotomia y colocacion de drenajes
oticos).

¢ Urologia (orquidopexia, circuncision).

e Hernioplastia.

Tipo de anestesia

e Anestesia general.
e Anestesia regional para control del dolor.
e Cuidados anestésicos monitorizados.

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

Dada la amplia variabilidad de severidad de la enfermedad y presentaciones clinicas de
los pacientes con sindrome de De Barsy, no hay consenso en las pruebas estandar
preoperatorias. Los anestesidlogos pueden solicitar evaluacion electrocardiogréafica y
ecocardiografica de anomalias cardiacas basadas en casos previos. En dos
publicaciones diferentes, en pacientes con sindrome de De Barsy fue descrita dilatacion
de la raiz aodrtica.

En otra serie de casos de pacientes con De Barsy, se descubrié anomalias cardiacas
neonatales en un paciente intervenido por division de arco adrtico doble y reparacion
del anillo vascular. En otro paciente, la ecocardiografia revel6 foramen oval patente,
regurgitacion tricuspidea trivial y una posible hipertrofia biventricular, diagnosticada
después como cardiomiopatia idiopética. La historia clinica de un tercer paciente revel6
estenosis de las ramas pulmonares, pero no se requirid intervencién quirdrgica y
estudios seriados ecocardiograficos fueron normales.

Preparacion especial para el tratamiento de la via aérea

Hay poca bibliografia en relacion al tratamiento de la via aérea en pacientes con
sindrome de De Barsy. La hipoplasia mediofacial y malformaciones microcefélicas
sugieren precaucion en la manipulacion de la via aérea. Sin embargo, en 64 anestesias
en tres pacientes en la clinica Mayo, solo se comunic6 un evento de via aérea dificil.
Este caso implicé intubacion con fibroscopio tras varios intentos fallidos con
laringoscopia estdndar. Se ha documentado un abanico de dificultades respiratorias
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perioperatorias como exacerbaciones de asma, traqueomalacia, apnea obstructiva del
suefio, apnea central del suefio, neumonia por aspiracion y enfermedad pulmonar
restrictiva. La mayoria de casos fueron gestionados con videolaringoscopia, que se
recomienda para pacientes con sindrome de De Barsy.

Preparacion especial para transfusion o administraciéon de productos hematicos

La presencia de cutis laxa, 0 la ausencia de elasticidad normal y tono de la piel,
predispone a los pacientes de De Barsy a hematomas faciles por fragilidad vascular. La
laxitud cutdnea contribuye a problemas en el acceso venoso periférico, y los catéteres
centrales insertados periféricamente deben ser tenidos en cuenta cuando se prevé
procedimientos multiples, transfusion de sangre, u hospitalizacion prolongada.

Preparacion especial para anticoagulacion

Los pacientes con De Barsy no se sabe que presenten problemas de coagulacién o
hemostasia quirdrgica.

Precauciones para el posicionamiento, transporte o movilizacion del paciente

Los pacientes con sindrome de De Barsy tienen laxitud de ligamentos articulares y
tendones, ademas de disminucion del acolchamiento graso subcutaneo. Ello puede
aumentar el riesgo de lesion de nervios periféricos y dar problemas musculoesqueléticos
en el posicionamiento intraoperatorio.

Puede ser prudente la alineacion con el paciente despierto en posicion confortable antes
de la induccién de la anestesia. No se han documentado casos de lesién nerviosa
perioperatoria.

Interacciones entre medicacion crénica del paciente y farmacos anestésicos

Desconocidas.

Procedimiento anestésico

Bloqueos regionales con bupivacaina.
Insercion de catéter venoso central (femoral, yugular interna derecha).
Insercion de catéter arterial (radial derecha e izquierda).

Monitorizacién especial o adicional

Se ha usado sin complicaciones la insercién de lineas arterial y venosa central asi como
la monitorizacion en pacientes con sindrome de De Barsy. Se recomienda
monitorizacion estrecha de la temperatura ya que tienen elevacion de la temperatura
intraoperatoria.
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Complicaciones posibles

Se ha comunicado hipertermia intraoperatoria en aproximadamente el 10% de casos
con temperatura que excedidé 38°C. Aunque no hubo evidencia de hipertermia maligna
(rigidez muscular o elevacion del diéxido de carbono telespiratorio) estuvo asociada con
taquicardia. Por tanto, la monitorizacion de la temperatura corporal es obligada. Aunque
el sobrecalentamiento de los pacientes con dispositivos de aire o ldmparas de calor
puede explicar la pirexia, es posible que estos casos representen una forma de
hipertermia no maligna similar a la que manifiestan pacientes con otras enfermedades
congénitas como el sindrome de Costello y la osteogénesis imperfecta.

Los pacientes mas jévenes pueden tener trastornos del ciclo de la urea que lleven a
hiperamoniemia y alteraciones aminoacidicas (hipoornitinemia, hipocitrullinemia,
hipoargininemia e hipoprolininemia). Puede ser una causa potencial de despertar
retardado aunque no se ha comunicado en la bibliografia (National Organization for Rare
Disorders). Si los pacientes tienen problemas de alimentacion (gastrostomia o
alimentacion por PEG) puede haber también déficits nutricionales.

Cuidados postoperatorios

Los paciente scon sindrome de De Barsy tienen limitaciones cognitivas funcionales que
complican la valoracion del dolor postoperatorio. Los anestesiologos deben conocer que
puede haber convulsiones y otros movimientos en este sindrome, y los pacientes
pueden tener movimientos de contorsion de base que pueden confundirse con agitacion
y disconfort.

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

El diagndstico diferencial de la hipertermia intraoperatoria debe incluir siempre la
hipertermia maligna aunque este sindrome y la hipertermia maliogna no han sido
comunicados nunca juntos.

Anestesia ambulatoria

La anestesia ambulatoria se ha llevado a cabo sin complicaciones para estudios
radiolégicos como RMy TC.

Anestesia obstétrica

Desconocida.
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