
 

 

www.orphananesthesia.eu 
 

orphananesthesia
Recomendaciones para la anestesia con 

Síndrome X frágil 

Nombre de la enfermedad:  Síndrome X frágil 

CIE 10:  Q99.2 

Sinónimos:  FXS, síndrome FraX, síndrome del marcador X, síndrome de Martin-Bell 

Resumen de la enfermedad:  FXS es la causa más frecuente de discapacidad intelectual 
hereditaria, afectando hasta a 1 de cada 2.500 varones y a 1 de cada 4.000 mujeres. La 
expansión del triplete repetido en el gen FMR1 da lugar a una pérdida de función de la FMRP, 
que es una proteína reguladora relacionada con el desarrollo y plasticidad neuronales. Las 
características clínicas de FXS son muy inespecíficas y es obligatorio realizar pruebas 
genéticas para confirmar el diagnóstico. El FXS se puede presentar de muchas formas, desde 
dificultades de aprendizaje ligeras hasta retraso mental grave y la discapacidad se 
correlaciona con el grado de expresión de la FMRP. Al estar ligado al cromosoma X, las 
pacientes de sexo femenino, con un alelo normal, pueden presentar un fenotipo muy 
atenuado. Por lo general, la hipotonía muscular y el retraso del habla permiten un diagnóstico 
temprano antes de los tres años de edad. Sin embargo, debido a la naturaleza inespecífica 
de los síntomas asociados, el diagnóstico se puede retrasar hasta el final de la infancia o la 
adolescencia. 

Junto a la disfunción cognitiva, la imagen clínica completa del FXS con frecuencia se 
caracteriza por graves anomalías del comportamiento tales como ansiedad, autismo, déficit 
de atención, hiperactividad y autoagresividad. Hasta el 20% de los pacientes pueden 
desarrollar epilepsia, principalmente formas benignas de sueño. Las características físicas 
pueden incluir cara larga y delgada, prognatismo y orejas muy prominentes. El 
macroorquidismo es muy frecuente en varones y puede asociarse con infertilidad. La debilidad 
del tejido conjuntivo puede dar lugar a articulaciones hiperextensibles y algunos informes 
afirman una mayor incidencia de prolapso de la válvula mitral y de dilatación aórtica en el FXS. 
Existe una alta prevalencia de apnea obstructiva del sueño en el FXS. 

 

Medicina en elaboración 

Quizá 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  

http://www.orphananesthesia.eu/
http://www.orpha.net/


www.orphananesthesia.eu 
 

Cirugía tipica 

La mayor frecuencia de OSAS (Obstructive Sleep Apnea Syndrome) y de otitis media crónica 
en pacientes con FXS puede requerir cirugía ORL. La falta de cooperación con los 
procedimientos diagnósticos hará necesaria la (analgo-) sedación o la anestesia para diversas 
investigaciones (p.ej. MRI, Magnetic Resonance Imaging). 

 

Tipo de anestesia  

Con un deterioro mental y comportamental pronunciados la anestesia general o la analgo-
sedación será inevitable. 

No hay información que permita aconsejar o desaconsejar un régimen anestésico o de gestión 
de la vía aérea específico. 

Sin embargo, se debe utilizar anestesia regional y/o local para complementar el manejo 
posquirúrgico del dolor. 

 

Procedimientos diagnósticos preoperatorios necesarios (aparte de los estándar) 

Es probable que se disponga de una evaluación neuropediátrica para evaluar la gravedad del 
deterioro mental y/o comportamental. 

Serán bienvenidas las investigaciones que clarifiquen cualquier anomalía cardíaca o 
respiratoria, aunque probablemente no estén disponibles debido a la escasa cooperación del 
afectado. 

De ser factible, es aconsejable realizar ECG y ecocardiograma. 

 

Preparación específica para tratamiento de la vía aérea 

No hay información que sugiera una mayor incidencia de vía aérea difícil en pacientes con 
FXS. No obstante, en los casos con prognatismo pronunciado deben estar disponibles los 
medios para manejar una vía aérea difícil. 

 

Preparación específica para transfusión o administración de productos sanguíneos 

Ninguna comunicada. 

 

Preparación específica para anticoagulación 

Ninguna comunicada. 
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Precauciones especiales para la colocacíon, transporte o movilización  

La debilidad de los tejidos blandos debe dar lugar a una especial atención al posicionamiento 
del paciente, especialmente bajo el efecto de relajantes musculares. 

La proverbial inquietud de los pacientes con FXS muy probablemente facilitará la movilización 
temprana y la profilaxis del tromboembolismo. 

 

Probable interacción entre los agentes anestésicos y medicación crónica  

Muchos pacientes reciben antiepilépticos y estimulantes o antidepresivos para los trastornos 
de comportamiento. La inducción de, o la competición entre vías metabólicas debe ser tenida 
en cuenta en la posología de los fármacos utilizados en el SFX. 

 

Procedimientos anestésicos 

Adoptar precauciones adicionales para proporcionar un ambiente sin estrés ni ansiedad. 

Utilizar el tiempo necesario para la premedicación. Durante la premedicación y la recuperación 
mantener cerca a familiares u otros cuidadores si parecen capaces de ayudar. 

Las benzodiacepinas son los agentes de primera elección en la premedicación de pacientes 
sin OSAS por su efecto ansiolítico. Apuntar a dosis más altas. Precaución con los efectos 
clínicos adversos como alteraciones de la percepción explícita y la memoria. Evitar ketamina 
que reduce el umbral convulsivo. 

Como alternativa, estableciendo un acceso IV con antelación (en la sala), propofol puede ser 
titulado para premedicación/sedación. 

No hay información que permita aconsejar o desaconsejar un régimen anestésico o de gestión 
de la vía aérea específico. 

 

Monitorización especial o adicional 

Comunicaciones aisladas sugieren la necesidad de mayores dosis de premedicación y 
anestesia. La monitorización de la profundidad de la anestesia puede ser útil para detectar 
tales casos. 

 

Posibles complicaciones 

No se ha informado de complicaciones intraoperatorias en el FXS. 

La agitación puede dañar los equipos o al paciente y debe ser prevista o, mejor todavía, 
evitada. 
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Cuidados postoperatorios 

Posibilitar la disponibilidad de familiares u otras personas de confianza en el período de 
recuperación para evitar agitación y ansiedad. Reintegrar al paciente a su entorno familiar tan 
pronto como sea posible. 

Evitar incomodidades que pueden generar estrés. Proporcionar normotermia y analgesia 
preventiva tras salir del quirófano. Considerar la prevención de NVPO (náusea y vómitos 
postoperatorios). 

Retirar todas las ataduras y sujeciones no necesarias en la fase de recuperación. 

Puede existir OSAS, lo que debe ser tenido en consideración al administrar opioides o 
benzodiacepinas. Puede ser necesaria la observación prolongada del paciente y la 
monitorización de la apnea. 

 

Problemas agudos relacionados con la enfermedad y su efecto en la anestesia y 
recuperación  

Preparación por si aparecen convulsiones. 

Asegurarse de que los neuro y psicofármacos son administrados lo más distanciados posible 
durante el periodo perioperatorio. 

Recordar que puede existir una alteración cardiaca no diagnosticada a tener en cuenta ante 
un paciente inestable. 

 

Anestesia ambulatoria 

En caso de anestesia ambulatoria se debe contar con estructuras organizativas adecuadas 
para pacientes con trastornos mentales y del comportamiento. 

El concepto de “ambulación” (regreso temprano al domicilio) puede ser muy beneficioso en 
pacientes con FXS. 

 

Anestesia obstétrica 

Con frecuencia las mujeres que padecen FXS están menos afectadas al disponer de un alelo 
normal para compensar su cromosoma X frágil. No se dispone de informes que sugieran un 
aumento de las alteraciones de las parturientas. 
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