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orphananesthesia
Recomendaciones para la anestesia de pacientes con 

Artrogriposis distal tipo 1 

Nombre de la enfermedad:  Artrogriposis distal tipo 1 

CIE 10:  Q74.3 

Sinónimos:  Artrogriposis distal múltiple congénita tipo I, artrogriposis distal tipo 1A, 
          artrogriposis distal tipo 1B 

Resumen de la enfermedad:  Las artrogriposis distales tipo 1A (DA1A; MIM 108120) y 1B 
(DA1B; MIM 614335) –miopatías congénitas no progresivas – manifiestan contracturas de las 
manos y del complejo tobillo-pie que se asemejan mucho a las observadas en los síndromes 
de Freeman-Burian y Sheldon-Hall (FBS y SHS) pero carecen de los hallazgos craneofaciales. 
Las malformaciones de los miembros aceptadas como criterios diagnósticos que son comunes 
para el FBS y las artrogriposis distales incluyen  dos o más de los siguientes: pies equinovaros, 
metatarso varo, astrágalo vertical, pies equinovalgos, calcáneos valgos, camptodactilia, 
desviación cubital de muñecas y dedos, dedos de las manos o pies solapados, pliegues 
interfalángicos hipoplásicos o ausentes. Las DA1A y DA1B tienen un patrón de herencia 
autosómica dominante. No hay preferencia por sexo, raza, o geográfica aparentemente, y 
factores ambientales o parentales no están implicados en la patogénesis. 

Los síndromes DA1A y DA1B se consideran fenotípicamente idénticos (DA1), difiriendo solo 
en el genotipo, y teniendo ambos patrón de herencia autosómica dominante [1]. el DA1A está 
causado por variantes alélicas del gen de la tropomiosina 2 (TMP2; MIM 190990), localizado 
en el cromosoma 9p13.3 [6-7], y el DA1B está causado por variaciones alélicas en el gen de 
la proteína C ligada a miosina del tipo lento (MYBPC1; MIM 160794), localizado en 12q23.2 
[8]. Se considera que DA1 pertenece a un grupo de  entidades similares denominado 
artrogriposis distales [9, 10]. La artrogriposis múltiple congénita es una entidad diferente de 
las atrogriposis distales [9]. Otros diagnósticos diferenciales incluyen las artrogriposis distales 
tipos 3, 7, y 8; el síndrome de Schwartz-Jampel; y contracturas de las extremidades distales 
no sindrómicas. DA1 se distingue inicialmente de otras condiciones por la falta de hallazgos 
adicionales pero por contracturas más refractarias al tratamiento que las presentaciones no 
sindrómicas. 

Aunque la bibliografía sobre DA1 es escasa [11-12], los principios generales en cuanto a 
cuidado de pacientes con síndrome DA1 se deduce de la mayor experiencia documentada 
con FBS. Esta recomendación, desarrollada mediante revisión de la literatura y experiencia 
clínica, trata de suplir la deficiencia en guías clínicas disponibles mediante consejo  para la 
evaluación y tratamiento anestésico de pacientes con DA1, dirigido a los aspectos esenciales. 

El protocolo y resultados de la revisión sistemática y metaanálisis que apoyan esta 
recomendación ya fueron descritos [11-12].Para el desarrollo de estas recomendaciones se 
siguieron las Guías AGREE II y GRADE [13-14]. 
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Medicina en elaboración 

Quizás haya nuevos conocimientos  

Cada paciente es único  

Quizá el diagnóstico sea erróneo  

 
 
Puede encontrar más información sobre la enfermedad, centros de referencia y 
asociaciones de pacientes en Orphanet: www.orpha.net 
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Cirugía tipica 

Aunque no tan severas como en los pacientes con FBS o SHS, los que tienen DA1 son 
sometidos con frecuencia a muchos procedimientos de cirugía ortopédica para corrección de 
deformidades ya que los resultados suelen ser subóptimos y requieren revisiones subsecuen-
tes. Debido a la gran variabilidad de las presentaciones de DA1 y a la escasa investigación, 
hay gran diversidad de cirugías empleadas para corrección de las contracturas del complejo 
tobillo-pie  y de la mano. Con menos frecuencia, la afectación de articulaciones más 
proximales es el foco de la indicación quirúrgica (p.e. luxación o displasia de hombros y cade-
ras, contractura de codos). 

 

Tipo de anestesia  

Aunque las malformaciones craneofaciales y limitación de movimientos del cuello que 
complican por norma el manejo de vía aérea en otras artrogriposis distales y de FBS estén 
ausentes, ello no implica que la anestesia general no sea de elección por defecto en la DA1. 
Puesto que el tratamiento anestésico está finalmente dictado por la seguridad del paciente, la 
comprensión del paciente y efectos de la cirugía y de la posibilidad técnica, puede haber 
razones para evitar la premedicación, sedación y anestesia general en pacientes con DA1 
seleccionados [15]. Aunque puede haber deformidades de raquis moderadas en la DA1, ello 
no impide la anestesia epidural o subaracnoidea, que, aún así, pueden tener menos 
problemas y complicaciones asociados con las características sindrómicas, y un perfil de 
seguridad más favorable sobre la sedación y anestesia general. Cuando sea posible, valorar 
con el paciente durante la visita preanestésica las posibilidades de anestesia local, regional, 
subaracnoidea y epidural. La edad no es una contraindicación necesariamente para cualquier 
modalidad de anestesia [16]. Muchos adultos son malos candidatos para anestesia local o 
regional y muchos niños llevan muy bien la experiencia [16]. La preparación psicológica 
adecuada para los pacientes que van a ser sometidos a cirugía solo con anestesia local o 
regional no difiere sustancialmente de cualquier otro proceso de preparación y consentimiento  
preoperatorios [16]. 

 

Procedimientos diagnósticos adicionales necesarios (preoperatorios) 

Los cuidados anestésicos de pacientes con DA1 a menudo presentan cambios potenciales en 
relación con problemas relacionados con contracturas de extremidades que requieren 
planificación preoperatoria. Los pacientes deben ser evaluados con suficiente antelación a los 
procedimientos propuestos si es posible. Los anestesiólogos que realicen la evaluación 
deberían ser los asignados al procedimiento. Una historia completa debe incluir preguntas 
sobre: medicación habitual y alergias, enfermedades con hiperreactividad de vía aérea, 
enfermedad por reflujo gastroesofágico (ERGE), problemas respiratorios previos agudos o 
crónicos, cirugía o anestesia previas, convulsiones, y cualquier síntoma de disfunciones del 
sistema nervioso central, especialmente presión intracraneal aumentada [16]. Los exámenes 
incluyen: valoración de signos vitales, estado mental, vía aérea, raquis, neurológico y 
cardiopulmonar [16]. Es importante explicar la paciente y familia riesgos posibles y responder 
a las preguntas y dudas por completo [15-16]. Los hallazgos, dudas y planes de tratamiento 
deben ser discutidos con los cirujanos [16]. Los preoperatorios y planes previos puede ser 
obvio seguirlos, pero desafortunadamente esto no representa un estándar universal del 
cuidado y riesgos potenciales para los pacientes quirúrgicos de alto riesgo. 
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Algunos sugieren que no se asocia a hipertermia maligna (HM) [17-18] aunque se ha 
comunicado, como con muchas miopatías con estados hipermetabólicos relacionados con la 
anestesia, cuadros similares a HM. Excepto si hay sospecha específica, no se requiere una 
técnica anestésica HM-segura en pacientes con DA1, aunque esto tampoco excluye esta 
técnica si se elige. Debe incluirse analítica completa y un ECG de 12 derivaciones en 
pacientes en los que la anestesia o sedación pueda conllevar riesgos y prever 
malinterpretaciones del estado preexistente frente a cambios intraoperatorios. Ya que la 
punción arterial para gasometría puede ser imposible, puede ser útil las determinaciones en 
sangre capilar a pie de cama, tanto basales como subsiguientes, si está disponible. 
Alternativamente, la pulsioximetría con aire ambiente es una modalidad no invasiva útil para 
valorar el intercambio de gases pulmonar, y el bicarbonato venoso refleja el estado del 
intercambio  de dióxido de carbono. Aunque la biopsia muscular puede valer la pena para 
determinar susceptibilidad a HM si hay sospecha, no se recomienda debido a la gran muestra 
de músculo que se requiere para el test in vitro de contracción con cafeina-halotano. También 
se puede hacer test genómicos de mutación de RYR1, pero esta mutación no se asocia con 
DA1. De manera notable, la DA1 no se asocia a ninguna patología muscular cardiaca. 

 

Preparación específica para tratamiento de la vía aérea 

Al contrario que muchas de las artrogriposis distales (p.e. SHS y DA3) y síndromes 
craneofaciales fenotípicamente similares (p.e. FBS), la DA1 se limita a malformaciones de los 
miembros. Las malformaciones craneofaciales excluyen el diagnóstico de DA1; por tanto no 
hay problemas diferenciales de tratamiento de la vía aérea en DA1. 

 

Preparación específica para transfusión o administración de productos sanguíneos 

No hay ninguna comunicación publicada o experienci aclínica que indique problemas infre-
cuentes o precauciones especiales para pacientes con DA1 que necesiten transfusión o 
administración de componentes hemáticos. Además, muchas de las cirugías a que son 
sometidos no están asociadas a notable pérdida hemática como para precisar transfusión. 
Pero las contracturas distales de las extremidades y la consiguiente mala calidad de las venas, 
puede hacer las canulaciones venosas periféricas difíciles en muchos pacientes con DA1. Se 
requiere frecuentemente el empleo de catéteres de pequeño calibre, 22 o menor. Esto puede 
conllevar transfusión dificultosa, mala hidratación intravenosa, problemas con la administra-
ción de medicación, y de extracciones de sangre. Puede considerarse también accesos 
venosos del cuello ya que la inmovilidad del raquis cervical no es una característica del DA1. 
Con el aumento de uso de los ultrasonidos como asistencia para canalizar venas periféricas 
la inserción de vías centrales para proporcionar acceso vascular ha disminuido en estos 
pacientes, aunque pueden ser necesarias con mayor frecuencia que en la población general. 

 

Preparación específica para anticoagulación 

Aunque muchos pacientes tienen movilidad preoperatoria reducida y, por tanto, están en 
riesgo trombogénico preoperatorio, ninguna comunicación en la bibliografía o experiencia 
clínica ha mostrado trastornos de la coagulación asociados con DA1. 
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Precauciones especiales para la colocacíon, transporte o movilización  

Evaluar cuidadosamente a los pacientes en el preoperatorio para valorar la extensión de las 
contracturas. Cualquier limitación del rango de movimientos que se halle debe ser comentado 
con los cirujanos para planificar la mejor colocación durante la cirugía. Si es posible, se 
recomienda el posicionamiento antes de la inducción de la anestesia , pero puede no ser 
posible. Los pacientes deben ser siempre colocados en posición confortable, evitando 
movimientos no naturales durante la anestesia, ser mantenidos calientes, y proveer adecuado 
almohadillado para evitar puntos de presión. El uso de almohadillado acolchado se 
recomienda para áreas en riesgo de lesión por presión (sacro en supino; mamas y crestas 
ilíacas en prono). Los pacientes delgados y los previamente confinados tienen mayor riesgo 
de pérdidas de integridad cutánea. Los pacientes con complicaciones de la piel deben ser 
revisados por un cirujano plástico. Debe usarse sistemas de calentamiento con aire para 
mantener la normotermia durante la anestesia y cirugía, ya que muchos de estos pacientes 
tienen escaso tejido adiposo y están en riesgo de hipotermia. 

 

Probable interacción entre los agentes anestésicos y medicación crónica que toma el 
paciente 

No hay medicación específica para cronicidad en pacientes con DA1, y tampoco tratamiento 
específico para el síndrome. Las intervenciones terapéuticas se centran en la mejoras de los 
resultados funcionales. No hay cura, aunque la DA1 se cree que es una enfermedad no 
progresiva. 

 

Procedimientos anestésicos 

La evidencia no apoya asociación entre HM y DA1 [17-18]. Pero en algunas situaciones 
clínicas puede ser deseable evitar agentes desencadenantes  de HM, cualquier de los cuales 
pueden ser usados con seguridad en pacientes con DA1, y algunos son usados ampliamente. 
Midazolam oral es usado rutinariamente para premedicación, y midazolam intravenoso para 
sedaciones en procedimientos menores. Si se prefiere una técnica HM segura, la inducción 
de la anestesia  general es segura con óxido nitroso que no es un gas volátil desencadenante. 
Si es esencial el mantenimiento de respiración espontánea, óxido nitros es usado junto con 
ketamina para conseguir y mantener anestesia quirúrgica. Si se establece acceso venoso 
antes de la inducción, se usa propofol, así como para el mantenimiento. Infusión iv de propofol 
o dexmedetomidina o ambos, pueden ser empleados para sedación moderada, con 
preservación de ventilación espontánea para el mantenimiento de la vía aérea y anestesia 
quirúrgica. La ventilación espontánea también puede ser mantenida con óxido nitroso, 
ketamina, propofol, dexmedetomidina, o infusión a dosis bajas de opiáceos de corta duración, 
como remifentanil. 

Puede emplearse lidocaina con o sin adrenalina para anestesia local o bupivacaina (0,25 – 
0,5%) o ropivacaina para anestesia local, subaracnoidea o epidural. Si se realiza anestesia 
subaracnoidea o epidural, puede usarse aguja y catéter pediátricos incluso en adultos, ya que 
muchos pacientes con DA1 son pequeños. Si se usa lidocaina o bupivacaina para la anestesia 
sin adyuvantes, no se requiere precauciones especiales, excepto las relacionadas con la 
propia intervención quirúrgica. Los bloqueos nervisos periféricos, ya sean con inyección única 
o con inserción de catéter, pueden usarse para la cirugía y analgesia postoperatoria. 
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Monitorización especial o adicional 

Las modalidades de la moderna monitorización anestésica (p.e. frecuencia cardiaca, satura-
ción de oxígeno, presión arterial, dióxido de carbono telespiratorio, frecuencia y profundidad 
rerspiratorias, y temperatura) son suficientes. La rigidez muscular o relajación no son indicador 
fiable de la profundidad de la anestesia o de la efectividad del bloqueo neuromuscular, ya que  
los músculos sindrómicamente afectados, sobre todo  los que tienen contractura franca, no se 
afectan por la anestesia ni los relajantes musculares. Puesto que los sensores de pinza no se 
adaptan bien, son preferibles sensores flexibles adhesivos de saturación de oxígeno, si están 
disponibles. Son aplicados circunferencialmente y se adaptan a cualquier dedo en pacientes 
grandes o pequeños. Si se emplea sonda urinaria para monitorización, durante cirugía 
prolongada, o cuando se emplea anestesia-analgesia epidurales, se elige un tamaño 
pediátrico, incluso en adultos, ya que la mayoría de pacientes con DA1 son pequeños. 

 

Posibles complicaciones 

Como se indicó antes, la evidencia sugiere que la DA1 no tiene asociación con HM [17-18]; 
sin embargo, las que siguen han sido consideradas tradicionalmente complicaciones 
potenciales de la anestesia general o sedación en pacientes con DA1: hiperpirexia sin  triada 
de HM, HM, y síndrome neuroléptico maligno (síndrome hipermetabólico similar a la HM). 
Otras complicaciones de accesos venosos periféricos dificultosos y acceso quirúrgico difícil 
debido a la inefectividad del bloqueo neuromuscular pueden ocurrir con cierta frecuencia. Si 
la hay, la deformidad raquídea complican la anestesia epidural y subaracnoidea, pero 
raramente la impiden. 

 

Cuidados postoperatorios 

Excepto como se ha citado, no hay comunicaciones en la literatura o experiencia clínica que 
indique problemas especiales o que se necesite precaución para cuidados postoperatorios en 
pacientes con DA1. Sin embargo algunos pacientes pueden permanecer en las unidades de 
cuidados intensivos o intermedios algún tiempo, especialmente tras cirugía mayor. 

 

Información sobre situaciones de emergencia/diagnóstico diferencial a causa de la 
enfermedad (como herramienta para distinguir entre un efecto adverso del 
procedimiento anestésico y una manifestación propia de la enfermedad)  

Excepto lo antes citado, no hay comunicaciones o experiencia clínica que indique afecto de la 
DA1 en sedación, anestesia o recuperación postoperatoria, en relación con el diagnóstico 
diferencial de posibles problemas agudos. 

 

Anestesia ambulatoria 

Los principios generales del cuidado anestésico de los pacientes con DA1 descritos antes 
debe adaptarse con consideraciones a riesgos y beneficios en cualquier ubicación y tipo de 
anestesia, incluyendo anestesia obstétrica, ambulatoria o emergente. 

 

http://www.orphananesthesia.eu/


www.orphananesthesia.eu 
 

Anestesia obstétrica 

Los principios generales del cuidado anestésico de los pacientes con DA1 descritos antes 
debe adaptarse con consideraciones a riesgos y beneficios en cualquier ubicación y tipo de 
anestesia, incluyendo anestesia obstétrica, ambulatoria o emergente. 
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