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Recomendaciones para la anestesia de pacientes con

Sindrome de Gerstmann-Straussler-Scheinker

Nombre de la enfermedad: Sindrome de Gerstmann-Straussler-Scheinker
CIE 10: A81.9

Sinénimos: Sindrome de Gerstmann-Straussler-Scheinker, sindrome de Gerstmann-
Straussler-Scheinker, sindrome de GSS, GSS, enfermedad de Gerstmann-Straussler-
Scheinker, enfermedad de Gerstmann-Straussler-Scheinker, sindrome de Gerstmann-
Straussler

Resumen de la enfermedad: Elsindrome de Gerstmann-Straussler-Scheinker (GSS) es una
enfermedad humana genética muy rara producida por priones. La frecuencia de todas las
enfermedades pridnicas hereditarias/genéticas se estima alrededor del 10-15% del total de
las formas de patologias priénicas humanas y de las diversas mutaciones en las que el gen
relacionado con las proteinas pridnicas humanas esta implicado, algunas de las cuales
conducen a GSS [8]. GSS es una enfermedad neurodegenerativa progresiva de curso lento
gue afecta al sistema nervioso central [13]. La mayoria de los casos son familiares y siguen
una herencia autosémica dominante, pero se han comunicado casos esporadicos [7]. Ademas
de enfermedades priGnicas genéticas y esporadicas, se conocen algunas formas adquiridas
(iatrogénicas y zoondticas).Se sospecha que se transmiten ocasionalmente por inoculacién o
ingestion de material contaminado con priones [1,6].

El GSS fue descrito por primera vez por los médicos Gerstmann, Straussler y Scheinker en
1936 (Gerstmann). Hasta la fecha se desconoce la prevalencia real, pero se estimade 1 a 10
casos por cada 100.000.000 de seres humanos. Se han notificado hasta ahora un total de
390 casos [5,7,13]. Con respecto al bajo nimero de casos, asi como a la frecuencia y
distribucion de las diferentes mutaciones, no parece existir un patron especial en la
distribucion global o local de la enfermedad. Aparece por igual en hombres y mujeres [5].

Los trastornos hereditarios/genéticos relacionados con los priones son el resultado de
diferentes mutaciones en el gen original de la proteina priénica (PRNP), de las que P102L es
la mas comun en el GSS. PRNP codifica la proteina priénica celular normal (PrPC) en el
cromosoma 20 humano [2,6,11]. Las mutaciones alteran su secuencia de aminoacidos y
conformacion tridimensional originando una isoforma de la proteina asociada a la enfermedad
(proteina pridnica "scrapie”, PrPSc) [14]. La PrPSc es bastante insoluble y relativamente
resistente a proteasas. Tiende a agregarse y acumularse como placas de amiloide en los
tejidos del sistema nervioso central [1,11]. Se pueden encontrar depositos de PrPC con un
plegamiento anormal en el cerebelo, corteza cerebral y cerebelosa, cuerpo estriado, nucleos
subcorticales, ganglios basales y pared de vasos sanguineos cerebrales y meningeos los
cuales provocan diversos signos y sintomas neuroldgicos [1,5,13].Las enfermedades por
priones, incluyendo el GSS, pueden tener ciertas similitudes morfolégicas y fisiopatolégicas
con otras demencias progresivas, como la enfermedad de Alzheimer y el Parkinson, pero las
primeras ocurren tipicamente a una edad mas temprana [1,6]. Sin embargo, los mecanismos
precisos de los cambios patoldgicos del sindrome no son totalmente comprendidos aun.
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Se ha notificado que la edad promedio de inicio del GSS esté alrededor de los 50 afios (con
un rango entre los 19 y los 90 afos) [4,7,10,13],con una duracién media de 5 afios (rango de
3 meses a 19 afios) [6,7,13]. La duracién de la enfermedad parece depender de la mutacién
subyacente y causal [13].

Algunos autores distinguen entre diferentes formas de GSS. La tipica, el tipo clasico o “GSS
ataxico ” se presenta con ataxia cerebelosa lentamente progresiva con dificultades en la
marcha y para mantener el equilibrio como caracteristicas principales, acompafiada de signos
cerebelosos, anomalias de la mirada, signos piramidales tales como espasticidad, ademas de
debilidad, demencia leve, convulsiones, mioclonias, amiotrofia, arreflexia o signos de
cordones posteriores [2, 7].

Por otra parte, el menos tipico o fenotipo similar a la enfermedad de Creutzfeldt-Jakob (CJD)
0 "GSS tipo demencia” se presenta con demencia predominantemente progresiva, signos
piramidales y extrapiramidales, sintomas parkinsonianos y pseudobulbares asi como paralisis.
La ataxia es sobre todo una caracteristica menor en esta forma [2,7,9,15].

Otros sintomas pueden ser paraparesia espastica, tetraplejia, rigidez de las extremidades,
disestesia en los muslos, rigidez en las piernas, temblor fino y rasgos parkinsonianos
prominentes como rigidez de rueda dentada sin temblor, signos extrapiramidales, espasmos
mioclonicos, convulsiones, atetosis, apraxia, incontinencia, ronquera, disartria con dificultad
progresiva para encontrar las palabras adecuadas y elaborar un lenguaje fluido, asi como
presencia de un discurso confuso, disfagia, pérdida de peso, torpeza progresiva, bradicinesia,
nistagmo optocinético, movimientos oculares sacadicos, alteraciones del suefio, apatia,
trastornos psicoticos maniaco-depresivos y presencia de reflejo glabelar, de prensién y
palmomentoniano o, en general, reflejos vigorosos [1,2,7,9,12,13]. La enfermedad puede
terminar con un paciente postrado en cama, mutismo acinético, estado totalmente
dependiente y finalmente la muerte [9]. La heterogeneidad y la peculiaridad de los signos y
sintomas neurologicos puede variar en funcién de diferentes mutaciones, pero también dentro
del mismo linaje [2,11 13].

El diagnéstico definitivo de GSS es neuropatolégico y requiere una biopsia cerebral o autopsia
del paciente y, eventualmente, a partir de miembros afectados de la familia con
inmunohistologia y genotipo de PRNP [1,2,7]. Las Unicas caracteristicas neuropatoldgicas en
imagenes microscopicas son placas amiloides PrP multicéntricas, grandes y generalizadas,
con degeneracion de la sustancia blanca, pérdida neuronal, gliosis y cambios espongiformes
[2,6,8,9,13]. Un andlisis de Western Blot puede revelar fragmentos de proteina priénica
resistentes a proteasas como huella molecular de GSS [1]. Sin embargo, la obtencién y
examen de la muestra de biopsia sélo es posible si se garantizan las medidas de bioseguridad
adecuadas y Uunicamente puede ser recomendada para excluir el diagnéstico de
enfermedades en las que hay opciones terapéuticas disponibles [6].

Analisis adicionales de liquido cefalorraquideo, electroencefalografia y técnicas de imagen
son menos especificas para el diagnéstico de GSS que para otras enfermedades priénicas.
Los hallazgos habituales de imagen incluyen atrofia cerebral y cerebelosa leve, asi como en
otras regiones afectadas, que habitualmente se correlacionan con los signos y sintomas
clinicos [1,2,13].

Hasta ahora no existe un tratamiento o profilaxis eficaz para los pacientes con GSS [15].
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Medicina en elaboracién
Quizéas 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

El inicio de la enfermedad por lo general se diagnostica, como pronto, en la segunda década
de la vida aunque es mas comun detectarla en la quinta década o posteriores, ademas el
GSS no se ha detectado en nifios hasta ahora. Por tanto, los pacientes suelen ser adultos.

Debido a la ataxia, la demencia o la falta de cooperacion, la anestesia puede ser necesaria
para la realizacibn de técnicas de imagen de caracter diagnéstico como resonancia
magnética. También puede ser necesaria para el diagndstico definitivo mediante biopsia de
cerebro.

Con la evolucion de la enfermedad, la disfagia progresiva puede convertirse en un problema
para la adecuada nutricibn del paciente. Una gastrostomia abierta o gastrostomia
endoscopica percutanea (PEG) con implantacion de una sonda puede ser necesaria para
asegurar la alimentacién del paciente [15].

La ataxia y las dificultades para caminar o problemas de equilibrio pueden provocar
traumatismos y fracturas.

Los pacientes con espasticidad o contracturas pueden necesitar un manejo experto del dolor
y apoyo de un equipo de anestesia.

Tipo de anestesia

Solo hay un caso recogido de anestesia general en un paciente con GSS. Por lo tanto, no se
puede dar una recomendacién general sobre el enfoque anestésico ideal. Se puede utilizar
tanto anestesia general como anestesia regional asi como asociarse, considerando sus
problemas y/o riesgos.

La anestesia regional puede ser dificil debido a posible alteraciones cognitivas y motoras que
determinan una menor colaboracién. Ademas, la puncion e insercion de las agujas puede ser
complicada debido a un aumento del tono muscular, espasticidad o contractura. El uso de
ultrasonidos puede ayudar a identificar estructuras anatomicas relevantes, ya que un abordaje
guiado por referencias de superficie puede fallar en extremidades deformadas o
contracturadas. Con respecto a la anestesia regional neuroaxial, el riesgo potencial (teérico)
de infeccion a partir del liquido cefalorraquideo debe ser considerado, especialmente si otros
procesos infecciosos no son excluidos en el diagndsticos diferencial.

Por ultimo, es necesario considerar el tipo de cirugia asi como el estado de la funcion
respiratoria y cardiaca. La evaluacion de todos estos factores puede ayudar a ofrecer un
proceso anestésico optimo e individualizado para un paciente con GSS.

En pacientes con disfagia, a menudo hay una larga historia de neumonias de repeticion. Esto

debe ser un aspecto a tener en cuenta a la hora de realizar una anestesia general, debido al
riesgo de aspiracion antes, durante y después de la manipulacién de la via aérea.

Procedimientos diagndsticos adicionales necesarios (preoperatorios)

No existen recomendaciones generales para pruebas diagndsticas preoperatorias adicionales
en pacientes con GSS.
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El sindrome habitualmente incluye signos y sintomas neurodegenerativos. Los érganos del
térax o del abdomen no estan afectados debido a la propia enfermedad. Pero se debe valorar
de forma correcta especialmente el estado actual de la movilidad, la respiracion y la deglucion
antes de realizar una anestesia.

Ademas de considerar la evolucién de la enfermedad con todas sus posibles complicaciones
presentes e incluso futuras, el proceso diagnéstico con anamnesis, exploracion clinica,
pruebas de laboratorio y de imagen debe centrarse en el corazon, los pulmones y otros
o6rganos como se hace en otros pacientes.

La electrocardiografia o la ecocardiografia transtoracica pueden ayudar a evaluar el estado
cardiaco si la anamnesis o el examen clinico lo sugieren. Si no hay una patologia cardiaca
concreta la electrocardiografia puede ser normal [15]. Hallazgos de laboratorio y la radiografia
de torax pueden ayudar a descubrir una neumonia, complicacion frecuente y recurrente en
los pacientes con GSS.

Preparacion especifica para tratamiento de la via aérea

Las proteinas priénicas son resistentes a la inactivacion por radiacién, calor o tratamientos
quimicos agresivos. En respuesta al posible riesgo de transmisién nosocomial de trastornos
relacionados con priones a través de instrumental quirtrgico o médico, se recomienda el uso
de material de un solo uso [14]. Junto a los instrumentos quirdrgicos, esta recomendacion se
extiende al material anestésico prescindible o desechable. Ademas del sistema nervioso
central y sus anejos, las proteinas pridnicas también se implican con algunas formas de
enfermedad relacionadas con el tejidos linforreticular como la encefalopatia espongiforme
bovina (EEB) asociada a la variante de la CJD [6,14]. Para el GSS, la informacién sobre la
presencia de proteina pridnica patolégica en el tejido linforreticular es limitada. Los
anestesistas estan expuestos casi a diario a tejido linforreticular de la via aérea superior, por
lo que los instrumentos anestésicos reutilizables debe evitarse en pacientes de alto riesgo
[14].

Esto debe tenerse en cuenta especialmente en casos en los que es necesaria una intubacion
con fibrobroncoscopio 6ptico . Este equipo de fibra éptica es caro y encontrar los accesorios
adecuados puede resultar dificil en situaciones de situaciones desesperadas de emergencia

3].

No hay evidencia de una mayor incidencia de via aérea dificil en pacientes con GSS. Sin
embargo, se recomienda un enfoque estandarizado en el examen y manejo de la via aérea.

Las mioclonias o espasmos musculares representan una caracteristica del GSS y pueden
afectar la apertura de la boca.

La existencia de disfagia puede provocar desaturacion en una sedacion asociada a la
anestesia regional o después de la extubacidén tras una anestesia general debido a la
posiblidad de aspiracion. La necesidad de toser para movilizar secreciones puede estar
ausente por la falta de capacidades cognitivas. Ademas, hay notificada una obstruccion
inesperada de la via aérea superior después de la extubacion traqueal debido a pardlisis
pseudobulbar en un paciente con GSS. Se trat6 al paciente mediante elevacién del mentony
extension de la cabeza junto con una estricta monitorizacion de los signos vitales [15].
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Preparacion especifica para transfusion o administracién de productos sanguineos

No se han dado recomendaciones especificas. No se han notificado trastornos hemorragicos
asociados en los pacientes con GSS.

Preparacion especifica para anticoagulacion

Si se necesita anticoagulacion debido a comorbilidades vasculares o cardiacas, esta se
deberia continuar segun lo establecido en funcion del tipo y agresividad de la cirugia, asi como
del procedimiento anestésico elegido.

Precauciones especiales para la colocacion, transporte o movilizacién

Debido a la existencia de contracturas en muchos enfermos con GSS, se debe colocar al
paciente de forma cuidadosa en la posicion elegida para la cirugia. La ataxia, el temblor o las
mioclonias pueden dificultar la colocacion, el transporte y la movilizacién. Lo mismo se puede
aplicar a la demencia y el deterioro cognitivo con la consiguiente falta de cooperacion. Estas
situaciones pueden requerir sedacién o incluso anestesia general.

Probable interaccion entre los agentes anestésicos y medicaciéon crénica que toma el
paciente

No existe medicacion especifica a largo plazo para la enfermedad ni informacion sobre
interacciones medicamentosas concretas en pacientes con GSS.

Procedimientos anestésicos

Evaluacién preoperatoria: ver detalles arriba.

Premedicacion: podria realizarse sopesando los beneficios y los riesgos en pacientes
concretos, considerar especialmente el riesgo de aspiracion silente debido a la presencia de
disfagia.

Colocacion del paciente, monitorizacion e insercion de catéteres: mucho cuidado en relacién
a las mioclonias, espasmos musculares, contracturas asi como a la falta de cooperacion
debido a demencia o problemas cognitivos. Para puncion vascular, anestesia regional y
colocacion de catéteres la ecografia puede ser util.

Anestesia: la induccion de la anestesia debe realizarse teniendo en cuenta factores de riesgo
especificos del paciente no relacionados con el GSS. El manejo de las vias respiratorias
puede ser un desafio (ver arriba). En un caso clinico publicado en el que se recoge una
anestesia general a un paciente con GSS fueron utilizados propofol y vecuronio (con
monitorizacion del bloqueo neuromuscular) para la induccién, sin incidencias. Se utilizd
efedrina en caso de hipotension después de la induccién. El mismo equipo utilizé sevoflurano,
oxido nitroso y oxigeno para mantenimiento. La reversion del bloqueo neuromuscular se
realizé con neostigmina y atropina [15].
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No hay bibliografia sobre la anestesia regional (neuroaxial) en pacientes con GSS, pero en
relaciébn con lo mencionado anteriormente, tampoco existe contraindicacion generalizada
hacia esta técnica.

Monitorizacién especial o adicional

El uso de una monitorizacién concreta depende del riesgo individual y de las comorbilidades
del paciente.

Posibles complicaciones

La aspiracion debido a la presencia de disfagia asi como la neumonia recurrente pueden
causar complicaciones en el marco perioperatorio [15]. El manejo de la via aérea puede ser
un desafio debido a espasmos musculares o contracturas (ver arriba).

Un objetivo importante es la prevencién de la infeccidn, la transmisién o el contagio al tratar a
pacientes con GSS. Es conocida la transmision de persona a persona como transmision
iatrogénica, de humanos a animales en condiciones experimentales y de animales a humanos
(como en la EEB). La guia de la Organizacion Mundial de la Salud (OMS) indica que las
personas con Encefalopatia Espongiforme Transmisible (EET) confirmada o sospechada son
pacientes del mas alto riesgo que deben ser manejados usando precauciones especificas. No
hay datos de transmision por via respiratoria, ni hay recomendaciones especificas para
anestesistas en relacion con el GSS como una de las EET (aunque se ha notificado la
transmisién de priones a través de aerosoles en ratones, nota afiadida al original por el
traductor).

Basicamente, el paciente deberia ser programado el ultimo de la sesién quirlrgica. El equipo
al completo deberia utilizar material impermeable desechable incluyendo delantal, guantes
dobles, mascarillas y gafas o pantalla facial durante todo el procedimiento. Posteriormente,
los diversos materiales deberian ser desechados e incinerados, o bien, limpiados y
descontaminados de acuerdo con las directrices de la OMS. Ademas, el nUmero de miembros
del equipo deberia reducirse al minimo imprescindible y todo el material innecesario deberia
ser retirado.

Ademas de medios de proteccién de barrera adecuados, se recomienda encarecidamente la
utilizacion de equipos de un soélo uso. Esto se aplica a todas las herramientas e instrumentos
con los que trabaja el equipo de anestesia. Cualquier instrumento en contacto directo con la
boca, faringe, amigdalas y tracto respiratorio (por ejemplo, mascarillas faciales, circuitos
respiratorios, canulas o laringoscopios) debe de ser destruido o incinerado, si se trata de
material no reutilizable. Alternativamente, los instrumentos reutilizables deben limpiados y
descontaminados de acuerdo con las directrices de la OMS [16]. La infectividad de la sangre
sigue siendo todavia controvertida. Las agujas que entran en contacto con el liquido
cefalorraquideo en caso de anestesia regional neuroaxial también deben ser destruidas [15,
16]. El quiréfano debe limpiarse a fondo (utilizando monémeros de cloruro de vinilo).

Cuidados postoperatorios

El cuidado posoperatorio debe basarse en el estado previo del paciente, asi como en el
procedimiento quirdrgico o intervencionista. Es posible que se requiera una Unidad de
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Cuidados Intensivos para monitorizar constantes vitales, ademas en presencia de disfagia se
deberia vigilar una posible aspiracién [15].

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

Situacién proxima a una emergencia: puede aparecer una rapida desaturacion debido a una
aspiracion como consecuencia de una disfagia y también por obstruccion de las vias
respiratorias o paralisis pseudobulbar [15].

Diagnostico diferencial: atrofia olivopontocerebelosa, degeneracion espinocerebelosa,
enfermedad de Wilson, esclerosis multiple, enfermedad de Alzheimer, leucodistrofia
metacromatica,abetalipoproteinemia (sindrome de Bassen-Kornzweig), enfermedad de
Refsum, porfiria intermitente,enfermedad tiroidea, corea de Huntington y practicamente con
cualquier trastorno neurodegenerativo o que curse con demencia [7].

Anestesia ambulatoria

No se pueden dar recomendaciones especificas a favor o en contra de la anestesia
ambulatoria, ya que no existe literatura publicada sobre este tema. La progresion de la
enfermedad, el tipo de cirugia y de anestesia, las comorbilidades presentes asi como la
posible necesidad de control posoperatorio se deberian tener en consideracion.

Anestesia obstétrica

Los pacientes con GSS son fértiles, por lo que el anestesista obstétrico podria atender a
mujeres con GSS que soliciten analgesia durante el parto. No hay publicaciones de anestesia
regional neuroaxial, tampoco en el parto, en pacientes con GSS. Sin embargo, la falta de
bibliografia deberia resultar en una decisién multidisciplinar relacionada con la seleccion de
técnicas anestésicas para mujeres con GSS. Importante, también en este caso se deberian
considerar las recomendaciones sobre el riesgo de infeccién (ver arriba).
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