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Recomendaciones para la anestesia con

Sindrome de Donohue

Nombre de la enfermedad: Sindrome de Donohue
CIE 10: E34.8
Sindnimos: Leprechaunismo (aspecto de duende)

Resumen de la enfermedad: El sindrome de Donohue es un trastorno raro autosomico
recesivo con una incidencia de 1 caso por cada 4 millones de recién nacidos vivos [1,2]
causado por mutaciones del gen del receptor de insulina en el

cromosoma 19p13 [3]. Inicialmente se denominé “disendocrinismo” y “leprechaunismo”
(debido a rasgos de duende en los afectados) [4]; estos términos ya han sido descartados en
favor de sindrome de Donohue.

La patologia principal es la resistencia a la insulina debido a una union defectuosa de la
insulina a su receptor mutado. Estas mutaciones del receptor de insulina a menudo se
denominan colectivamente mutaciones "pérdida de funcién". Se han identificado multiples
mutaciones y la historia natural de la enfermedad depende del grado de resistencia a la
insulina [5]. Mientras que los pacientes con formas mas leves (las mas

comun de las cuales es el sindrome de Rabson-Mendelhall) puede vivir hasta la edad adulta,
una enfermedad grave provoca la muerte durante la infancia. Las caracteristicas clinicas
incluyen retraso del crecimiento ( etraso del crecimiento intrauterino, bajo peso al nacer,
marasmo, falta de desarrollo), organomegalia (higado, bazo, rifiones, genitales), facies
anormal (mentdén puntiagudo, microcefalia, orejas prominentes de implantacién baja),
problemas de la piel (paquidermia, hipertricosis, acantosis nigricans), hipotonia y manos/pies
relativamente grandes.

Los repetidos estados de ayuno causan pérdida de masa muscular y escasez de grasa
subcutanea. Estos pacientes también pueden tener hiperplasia de los islotes de Langerhans,
nefrocalcinosis, glandulas suprarrenales atroficas, colestasis en la via biliar, hipoplasia linfoide
y aspecto quistico de las gonadas. La afectacion cardiaca,

en forma de miocardiopatia hipertréfica, que ocurre en la infancia temprana, se atribuye a los
efectos de IGF-1 [6]. Una triada bioquimica patognomonica incluye hiperinsulinismo,
hipoglucemia en ayunas e hiperglucemia postprandial [3].

Los nifios con la variante severa tienen un mal prondéstico, falleciendo por sepsis debido a
inmunodeficiencia. No existe un tratamiento curativo establecido, pero la administracion
exogena de IGF-1 se puede utilizar en todos los sindromes de resistencia a la insulina para
mejorar el control glucémico, para reducir los niveles de hiperinsulinemia y los efectos
secundarios del hiperinsulinismo.
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Medicina en elaboracion
Quiza haya nuevos conocimientos
Cada paciente es unico

Quiza el diagndstico sea erréneo

Puede encontrar mas informacidén sobre la enfermedad, centros de referencia y
- asociaciones de pacientes en Orphanet: www.orpha.net
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Cirugiatipica

Accesos venosos centrales, endoscopia, resonancia magnética, realizacién de gastrostomia,
laparotomia.

Tipo de anestesia

Teniendo en cuenta los riesgos asociados, se debe asegurar gque los beneficios de la cirugia
justifiquen la realizacién de una anestesia.

La anestesia general est4 descrita en la literatura y sus implicaciones suponen el manejo de
una via aérea dificil, la presencia de miocardiopatia y niveles inestables de glucosa en sangre

[71

No existe literatura en relacién al uso de anestesia regional en estos pacientes, ahora bien las
técnicas neuroaxiales o los bloqueos de nervios periféricos no estan contraindicados en el
sindrome de Donohue. Las consideraciones previas, la preparacion y las precauciones son
similares a las de la anestesia general.

Los beneficios de la sedacion deben sopesarse cuidadosamente frente al riesgo de via aérea

dificil, inestabilidad hemodinamica e hipoglucemia durante el procedimiento. Si es necesario
se debe disponer inmediatamente de apoyo anestésico.

Procedimientos diagndésticos preoperatorios necesarios (aparte de los estandar)

El ayuno provoca una hipoglucemia grave en el sindrome de Donohue, por lo tanto se debe
considerar un periodo de ayuno preoperatorio breve y fluidos de mantenimiento intravenoso
que contengan glucosa. El control frecuente de la glucemia es esencial en el marco
perioperatorio.

La ecocardiografia preoperatoria esta indicada en caso de miocardiopatia, que a menudo se
presenta desde los 1-2 meses de edad, aunque puede no ser clinicamente manifiesta [8,9].

Preparacion especifica para tratamiento de la via aérea

Se debe anticipar una via aérea dificil incluso en pacientes con via aérea normal en casos
anteriores. Un didmetro toracico reducido, una pobre distensibilidad toracica y la presencia
de distension abdominal dan como resultado una escasa capacidad residual funcional y una
baja reserva de oxigeno los cuales pueden provocar una rapida desaturacion. La ventilacion
con mascarilla facial puede requerir una técnica con dos personas y la intubacién puede ser
complicada debido al pequefio tamafio de la boca. Una preparacion adecuada incluye equipo
de via aérea dificil, mascarillas laringeas, un segundo anestesista experimentado y asistencia
disponible por parte de ORL con capacidad de insertar un broncoscopio rigido o realizar una
traqueotomia si es necesario [7].

Debe recordarse que el manejo de la via aérea podria continuar siendo complicado durante o
después de la extubacion.
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Preparacion especifica para transfusion o administracién de productos sanguineos

Debido a su pequefio tamafio y escasa reserva fisioldgica, la pérdida de un bajo volumen de
sangre en estos nifios puede provocar inestabilidad hemodindmica significativa. Es prudente
garantizar una rapida disponibilidad de hemoderivados para transfusion.

Preparacion especifica para anticoagulacion

No hay preocupaciones tedricas en relacion a la coagulacién, pero al ser la organomegalia
una caracteristica, la funcién hepatica y la coagulacion deben evaluarse antes de la operacion.

Precauciones especiales para la colocacion, transporte o movilizacién

La movilizacion y la posicidn de estos pacientes puede requerir cuidados especiales debido a
un habito corporal anormal y térax pequefio y restrictivo.

Probable interaccién entre los agentes anestésicos y medicacion crénica

Es necesaria una induccién cuidadosa ya que la presencia de una miocardiopatia hipertrofica
predispone a estos nifios a inestabilidad hemodinamica y parada cardiaca.

Procedimientos anestésicos

El acceso intravenoso y la sonda nasogastrica deberian asegurarse antes o poco después de
la induccién. El contenido gastrico deberia aspirarse antes y durante la ventilacion con bolsa-
mascarilla para minimizar distension abdominal. Se recomienda la induccién inhalatoria en
ventilacion espontanea ya que minimiza la insuflacién gastrica y el periodo de apnea. Se debe
evitar el 6xido nitroso para optimizar la oxigenaciéon en prevision de via aérea potencialmente
dificil, pobre capacidad residual funcional y miocardiopatia subyacente.

La induccion intravenosa, si se realiza, debe titularse gradualmente hasta lograr el efecto
deseado. Una técnica que combina opiaceos, benzodiazepinas y ketamina permiten que la
induccién se lleve a cabo sin cambios bruscos en la frecuencia cardiaca, la presion arterial y
el gasto cardiaco.

Estos nifios tienen una respuesta al estrés quirargico normal, por lo tanto, la glucemia
intraoperatoria se debe controlar de forma individualizada con mediciones frecuentes de
glucosa en sangre.

El compromiso hepatobiliar debe tenerse en cuenta al evaluar el metabolismo del farmaco. Se

deben evitar los medicamentos nefrotoxicos y los AINEs en pacientes con nefrocalcinosis y
disfuncion tubular renal.
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Monitorizacién especial o adicional

Puede requerirse monitorizacion hemodinamica invasiva con presion venosa central y presion
arterial invasiva en pacientes con cardiomiopatia y/o procedimientos que impliquen grandes
movimientos de fluidos o fluctuaciones hemodinamicas.

Posibles complicaciones

1. Via aérea dificil, incluyendo ventilacion dificultosa con mascarilla facial, intubacion
dificil y problemas en la extubacion.

2. Desaturacion e hipoxia. Parada cardiaca.

Inestabilidad hemodindmica que puede originar una parada cardiaca,

4. Hipoglucemia y/o hiperglucemia.

w

Cuidados postoperatorios

La preparacion para el manejo de la via aérea dificil (personal, equipo, farmacos) debe
mantenerse en el postoperatorio inmediato.

La vigilancia y el control estrictos de la glucemia son esenciales para prevenir la
hipo/hiperglucemia. Combinada con una escrupulosa antisepsia, la nhormoglucemia, favorece
la cicatrizacion de heridas y evita infecciones en un nifio con inmunidad comprometida.

Estos pacientes deben ser atendidos en un entorno multidisciplinar en el que la participaciéon
de especialistas (endocrinologia o cardiologia, por ejemplo) sea de facil acceso.

Problemas agudos relacionados con la enfermedad y su efecto en la anestesiay
recuperacion

1. Hipoglucemia en ayunas: los sintomas se enmascaran con la anestesia, pudiendo
ocurrir complicaciones si no es detectada y tratada.

2. Retraso en la recuperacién por efecto del bloqueo neuromuscular y/o opiaceos, debido
a debilidad muscular, bajas reservas de grasa y aumento de la sensibilidad a estos
agentes en el contexto de una falta de desarrollo.

Anestesia ambulatoria

No es factible ya que estos pacientes necesitan fluidoterapia intravenosa y un control estricto
de la glucemia.

Anestesia obstétrica

No se ha comunicado.
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