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Recomendacfes anestésicas para pacientes que sofrem
de

Sindrome de Ellis-van Creveld

Nome da doenca: Sindrome de Ellis-van Creveld

ICD 10: Q77.6

OMIM:

Sindbnimos: Displasia condroectodérmica, displasia mesodérmica

Sumario da doenga: A sindrome de Ellis van-Creveld (EVC) é um disturbio autossémico
recessivo raro, com prevaléncia desconhecida (cerca de 150 casos foram publicados nos
altimos 50 anos, com maior prevaléncia nas comunidades Amish). E caracterizada por uma
tétrade de baixa estatura, membros curtos, polidactilismo pés-axial (dedos e/ou dedos
supranumerarios), displasia ectodérmica e alta prevaléncia de defeitos cardiacos congénitos
(principalmente anormalidades do septo atrial).[1,2] MutagBes nos genes EVC, EVC2 e
DYNC2LI1 séo causadoras dessa doenca. Sintomas clinicos relevantes surgem do disturbio
dos tecidos condrais e ectodérmicos no organismo. Um térax estreito devido a falta de
costelas pode resultar em grave desconforto respiratério pés-natal.[1] Unhas e dentes
displasicos sdo outros sintomas tipicos do distarbio. Ndo h& cura para esta doenca e o
tratamento é principalmente sintomatico, envolvendo tratamento de desconforto respiratério
devido ao peito estreito e a combinagdo com insuficiéncia cardiaca devido a anormalidades
cardiacas.[1] A cirurgia cardiaca é realizada regularmente na infancia para correcdo de
defeitos cardiacos congénitos. Durante a infancia e a idade adulta, os pacientes sdo
submetidos a procedimentos cirargicos frequentemente devido a anormalidades cardiacas
[2], [3] problemas dentarios e deficiéncias ortopédicas. A expectativa de vida é prejudicada
principalmente devido a gravidade do desconforto respiratorio e a cardiopatia congénita em
pacientes com EVC.[1-3][4,5] A medicina perioperatdria (por exemplo, procedimentos
cirdrgicos, anestesia) deve ser realizada ap6s avaliagdo cuidadosa do paciente e de suas
caracteristicas clinicas especificas.

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

Talvez o diagnostico esteja errado

Encontre mais informac8es sobre a doencga, os seus centros de referéncia e
v organizacdes de pacientes na Orphanet: www.orpha.net



http://www.orpha.net/

Cirurgia tipica

Em pacientes neonatais: Foram relatados procedimentos cardiocirirgicos para correcdo de
anormalidades cardiacas (principalmente defeitos de septagdo atrial, freqlientemente com
multiplas malformacdes coexistentes como ventriculo esquerdo hipoplasico, defeitos do
septo ventricular foram relatados). [1-3]

Na infancia e idade adulta:

Procedimentos cardiocirdrgicos para corre¢cdo de anormalidades cardiacas (principalmente
defeitos de septacdo atrial, atrio comum, defeitos septais AV. As vezes com malformacdes
cardiacas coexistentes) [1-3].

Cirurgia dentaria devido a dentes ausentes ou hipoplasicos, cirurgia ortopédica (devido a
deformidades 6sseas como deformidade progressiva em valgo, contraturas profundas,
subluxacéo lateral da patela).[6] Amputacdo de dedos supranumerarios (devido a razdes
médicas / antropoldgicas).

Tipo de anestesia

Uma recomendacao geral sobre uma abordagem anestésica ideal ndo pode ser dada, pois
as técnicas de anestesia geral e anestesia regional podem apresentar problemas potenciais
em pacientes com EVC especificos. Uma abordagem individual com o cirurgido, o paciente
€ 0 anestesista competente possivelmente direcionara para uma técnica efetiva.

A anestesia geral pode ser dificil devido ao estado respiratdrio e cardiaco do paciente com
EVC. O manejo das vias aéreas deve ser realizado apés avaliacdo cuidadosa de intubacéo
e ventilagdo por méscara.

As técnicas de anestesia regional neuraxial podem ser dificeis devido a anormalidades
esqueléticas como lordose lombar ou (mas apenas em alguns pacientes) escoliose.
Portanto, ndo h& contra-indicacao especifica para bloqueios neuroaxiais em pacientes com
EVC, baseado apenas na propria doenca. Um relato de caso descreve problemas com um
cateter peridural obstruido em um homem jovem apds a colocacdo ndo complicada. A
obstrucdo estava ligada a algumas anormalidades da coluna vertebral, incluindo pediculos
curtos e um "canal 6sseo muito estreito".[7] A remocdo do cateter sé foi possivel apés a
flexdo maxima das costas.

As técnicas de anestesia regional periférica devem ser executaveis na maioria dos
pacientes. Devido a deformidades nas extremidades, a abordagem guiada por pontos de
referéncia € desencorajada para blogueios de nervos periféricos. Um exame de ultrassom
ajudara a encontrar as estruturas relevantes para os bloqueios nervosos.

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

Uma avaliacdo completa da histéria do paciente deve se concentrar em problemas
cardiacos (anormalidades cardiacas corrigidas ou ndo corrigidas), status respiratério
(disfuncéo respiratoria estavel / instavel). Os resultados laboratoriais especificos geralmente
ndo sao Uteis na avaliacdo pré-operatOria, se nenhuma pergunta especifica surgir da
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anamnese ou do exame clinico (por exemplo, distirbio potencial de sangramento na
anamnese nao relacionado a EVC).

O ecocardiograma transtoracico € recomendado em todos os pacientes (devido a alta
prevaléncia de anormalidades cardiacas).

Preparacao especifica para o manejo da via aérea

Recomenda-se uma abordagem padronizada para o exame das vias aéreas e a deteccdo de
problemas nas vias aéreas. Uma preparacdo especifica para o gerenciamento das vias
aéreas deve ser baseada nos resultados do exame. Os equipamentos de pequeno diametro
sdo recomendados em muitos pacientes, devido a baixa estatura. As caracteristicas
orodentais nos pacientes com EVC ndo costumam ser um problema especifico no manejo
das vias aéreas.[8,9] No entanto, o posicionamento e a fixacdo de uma mascara laringea
podem ser desafiadores em alguns pacientes.

Preparagao especifica para transfusdo ou administragcdo de hemoderivados

Nenhuma recomendacédo especifica é dada. Nao foram relatados distlrbios hemorragicos
tipicos em pacientes com EVC.

Preparacdo especifica para anticoagulacéo

Em pacientes com anormalidades cardiacas e/ou cirurgia cardiaca, a anticoagulacado deve
ser reiniciada logo apés a operacgdo, se for necesséaria anticoagulacdo, por exemplo, por
fibrilagcdo atrial, na presenca de vélvulas mecéanicas.

Precaucdes especificos para posicionamento, transporte e mobilizacao

Devido as contraturas existentes em muitos pacientes com EVC, o posicionamento
cuidadoso do paciente deve ser realizado para a cirurgia.

Provéveis interacfes entre farmacos anestésicos e medica¢fes de uso continuo

N&o reportado.

Procedimento anestesiolégico

Avaliacdo pré-operatoria: ver detalhes acima

Pré-medicacdo: pode ser realizada ponderando os beneficios e riscos em pacientes
individuais.
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Profilaxia para endocardite: deve ser realizada em pacientes com cardiopatia congestiva de
acordo com as diretrizes internacionais atuais e/ou ap6s discussdo com o cardiologista
responséavel.[10]

Posicionamento e monitoramento do paciente: evite excesso de tensdo nos membros com
contraturas. O tamanho do manguito de pressdo arterial deve ser selecionado
adequadamente para evitar erros de medigao.

Linha IV: o posicionamento pode ser dificil devido aos pequenos calibres das veias.

Anestesia: A inducdo da anestesia deve ser realizada considerando fatores de risco
especificos do paciente, ndo relacionados a EVC. A ventilacdo deve ser realizada
cuidadosamente, com volumes correntes adequadamente baixos e configuragdes
ventilatérias adequadamente ajustadas para reduzir o baro-/volutrauma nesses pacientes
com deformidades toracicas e menor complacéncia da parede toracica. [11] Nao h& contra-
indicacdes relativas absolutas ou conhecidas para medicamentos relacionados a anestesia
apenas por causa da EVC da doenca. Nao ha risco especifico para hipertermia maligna.

Anestesia total intravenosa ou balanceada usando anestésicos volateis pode ser realizada
com seguranga.

A anestesia regional pode ser realizada conforme descrito acima.

Monitorizac&o especifica ou adicional

N&o reportado.

Complicacbes possiveis

Em pacientes com alteracdes cardiacas, as diretrizes atuais para profilaxia para endocardite
devem ser seguidas.[10] Ndo foram relatadas complicacdes especificas em relacdo as
complicagbes ap6s a cirurgia em pacientes com sindrome de EVC. No entanto, dois
relatérios descreveram uma alta mortalidade inesperada em pacientes com EVC apés
cirurgia cardiaca.[2,3,5] No entanto, a mortalidade ap6s a cirurgia desses defeitos é
geralmente menor que 1% na populacdo em geral. Mais estudos sao necessarios para
avaliar esse tépico adequadamente.

A falta de populacdes maiores de pacientes resulta na incerteza de recomendacdes
especificas para reduzir a morbimortalidade pés-operatéria em cirurgia ndo cardiaca.

Cuidados pés-operatérios

O cuidado p6s-operatorio deve ser baseado nas condi¢des pré-existentes do paciente, bem
como no procedimento cirdrgico ou intervencionista. A fungéo respiratéria e cardiaca deve
ser monitorada em uma estadia adequadamente prolongada na SRPA, IMC (intermediate
care unit) ou UTI antes que a transferéncia para a enfermaria normal ou a alta para casa
seja aceitavel.
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Problemas agudos relacionados a doenca e seus efeitos na anestesia e recuperagao

Deterioracdo de insuficiéncia respiratoria ou cardiaca pré-existente.

Anestesia ambulatorial

Recomendacdes especificas a favor ou contra a anestesia ambulatorial ndo podem ser
dadas, pois ndo existe literatura publicada sobre esse topico. A disfuncdo cardiaca e/ou
respiratoria pode ser um fator relevante para a ndo realizacdo de anestesia ambulatorial em
alguns pacientes.

Anestesia obstétrica

Pacientes com EVC sao férteis, portanto, 0 anestesista obstétrico pode enfrentar mulheres
com EVC para analgesia de parto. Em geral, a anestesia neuraxial e a anestesia geral
podem ser realizadas nessa populagdo de pacientes. Complicacbes graves ndo foram
relatadas. No entanto, a falta de relatos de anestesia obstétrica deve resultar em uma
tomada de decisédo compartilhada adequada em relagéo a sele¢éo de técnicas de anestesia
para mulheres especificas. Um Unico relato de caso descreve uma paciente submetida a
cesariana apos raquianestesia malsucedida e a realizacdo de anestesia geral néo
complicada.[11]
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Por favor, observe que esta recomendacgado néo foi revisada por dois anestesiologistas, mas por dois especialistas da doenca.
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