orphan Y

Recomendaciones para la anestesia con

Sindrome de Joubert

Nombre de la enfermedad: Sindrome de Joubert
CIE 10: Q04.3

Sinénimos: CPD IV, trastorno cerebeloparenquimatoso 1V, sindrome de Joubert clasico,
sindrome de Joubert tipo A, sindrome de Joubert puro, agenesia del vermis, sindrome de
Joubert-Boltshauser

Resumen de la enfermedad: EI sindrome de Joubert (SJ) es un trastorno autosémico
recesivo, raro, cuyos principales signos clinicos son hipotonia muscular, ataxia, retraso
mental, movimientos oculares anormales y un patrén respiratorio de hiperpnea-apnea alterna.

Descrito por primera vez en 1969, su prevalencia se estima entre 1:80.000 y 1: 100.000
(aunque estos datos pueden representar una subestimacién segun algunos autores).

El SJ se caracteriza por una agenesia parcial o completa del vermis cerebeloso, la estructura
gue conecta ambas partes del cerebelo. Ademas, otras partes limitrofes del cerebelo pueden
estar afectadas también.

El curso clinico muestra un patron respiratorio anormal (episodios de taquipnea y/o apnea) y
nistagmo con inicio durante el periodo neonatal. El patrén de respiracién se caracteriza por
una hiperventilacion sin esfuerzo, que es mas notoria en vigilia y se intensifica después de la
estimulacion. La hiperventilacion paroxistica suele ir acompafiada de apnea central
intermitente. Sin embargo, el patrén respiratorio anormal no es un hallazgo consistente y, por
lo tanto, la dificultad respiratoria, en sentido estricto, no es una caracteristica fundamental de
la enfermedad. Durante la infancia, se puede observar hipotonia muscular y mas tarde se
puede desarrollar ataxia cerebelosa (marcha tambaleante y desequilibrio). El retraso en el
desarrollo de la funcion motora es comun y la funcion cognitiva varia desde una inteligencia
normal hasta déficit severos. Puede cursar con apraxia oculomotora y convulsiones. Otros
hallazgos adicionales pueden incluir enfermedad renal (nefronoptisis-enfermedad quistica
medular), colobomas oculares, encefalocele occipital, fibrosis hepatica, hamartomas orales y
anomalias endocrinas.

Las caracteristicas fisicas son: cabeza grande, frente prominente, cejas altas y redondeadas,
pliegues epicénticos, nariz respingona con fosas nasales prominentes, malformaciones en el
paladar, laringomalacia, micrognatia, boca abierta (con forma ovalada, 'romboide' y finalmente
triangular), protrusion y movimientos ritmicos de la lengua y, ocasionalmente, orejas bajas e
inclinadas. Otras caracteristicas a veces presentes en el sindrome de Joubert incluyen
distrofia retiniana y polidactilia.

El diagndstico se basa en las principales caracteristicas clinicas. Estas caracteristicas deben
ir acompafadas de la presencia de un signo neurorradiolégico caracteristico denominado
"signo del diente molar" en la resonancia magnética (MTS, “molar tooth sign”).
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Debido a la compleja heterogeneidad genética, actualmente solo se encuentran mutaciones
en el 50% de los pacientes.

El manejo de la enfermedad es sintomatico requiriendo un abordaje multidisciplinar.

El prondstico de las formas leves o moderadas es favorable y el tratamiento de las formas
graves debe realizarse en un centro de referencia especializado.

Medicina en elaboracién
Quizéas haya nuevos conocimientos
Cada paciente es Unico

Quiza el diagndstico sea erréneo

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

www.orphananesthesia.eu



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

Cirugiatipica

Resonancia magnética. Cirugia oral y maxilofacial: alteraciones maxilares, malposicién dental,
extracciones dentales; neurocirugia: derivaciones ventriculares (raro); oftalmologia:
estrabismo y cirugia de retina; cirugia general: implantacién de catéter de didlisis peritoneal,
trasplante hepatico y trasplante renal por pérdida de funcion; cirugia ortopédica: cirugia de
escoliosis.

Tipo de anestesia

Hasta el momento, solo existen en la literatura médica algunos casos sobre anestesia en
pacientes con SJ. Basicamente, se informa que transcurrieron sin incidencias. Aunque se
discute el uso de los anestésicos volatiles y los opioides por la posibilidad de aumentar los
problemas respiratorios posoperatorios, hasta el momento no se puede hacer una
recomendacién general para agentes anestésicos volatiles o intravenosos. Se prefieren
farmacos de vida media corta y se ha comunicado el uso de agonistas a-2 en algunos
procedimientos diagndsticos y/o terapéuticos.

Siempre que sea posible, se recomienda la anestesia regional, sobre todo en combinacién
con sedacién, debido a los trastornos psicolégicos asociados y/o la edad de los pacientes. El
estrés emocional podria desencadenar dificultades respiratorias como taquipnea o apnea en
estos pacientes.

Procedimientos diagndsticos preoperatorios necesarios (aparte de los estandar)

Los estudios preoperatorios de rutina dependen de la comorbilidad de los pacientes. En su
mayoria, no se necesitan pruebas complementarias particulares.

En caso de compromiso renal o hepatico, se debe evaluar su funcién antes de la intervencion.
Se debe prestar especial atencidn a la historia clinica y a la exploracién fisica. Se debe evaluar
la historia de hiperpnea, taquipnea y apnea en el pasado. Ademas, se debe evaluar la

protrusion de la lengua, la apertura de la boca pequefa y la movilidad de la columna cervical
como signos clinicos predictivos de intubacién dificil.

Preparacion especifica para tratamiento de la via aérea

El manejo de la via aérea no deberia ser un problema especial en la mayoria de los pacientes.
Si hay signos fisicos que sugieran una posible intubacion dificil, se deben tomar las
precauciones habituales preparando los dispositivos usuales para asegurar un manejo
correcto de la via aérea.

No se recomienda la intubacion con fibra 6ptica despierto debido a que la colaboracion del

paciente suele ser escasa o nula. Si es necesario, se realizard una intubacion con fibra 6ptica
con el paciente anestesiado.
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Preparacion especifica para transfusion o administracién de productos sanguineos

No se han publicado.

Preparacion especifica para anticoagulacion

No se han publicado.

Precauciones especiales para la colocacion, transporte o movilizaciéon

No se han publicado.

Probable interaccién entre los agentes anestésicos y medicacion crénica

No se han publicado.

Procedimientos anestésicos

Evitar la premedicacion con farmacos que depriman la funcion respiratoria.

Se ha empleado propofol sin efectos adversos. Con respecto a los anestésicos volatiles, se
ha planteado la posible prolongacion de los problemas respiratorios postoperatorios con su
uso. La induccion con anestesia inhalatoria podria favorecer la aparicion de apnea.

La profundidad de la anestesia se puede monitorizar utilizando dispositivos basados en
electroencefalografia.

Debe evitarse el uso de opioides de accion prolongada debido a la depresion de la funcién
respiratoria.

En caso de inmovilizacion, debe evitarse la succinilcolina.

Los relajantes musculares no despolarizantes deben administrarse con precaucion (y siempre
con una monitorizacion adecuada) o evitarse en caso de hipotonia muscular existente.

Para la analgesia posoperatoria, se recomienda encarecidamente la anestesia local y/o
regional que a menudo debe realizarse con anestesia general o sedacion previas. Evitar
siempre que sea posible, la administracion de opidceos, especialmente los de vida media
larga.

La clonidina puede aumentar la incidencia de episodios de apnea y solo debe usarse con un
control adecuado. Hay publicaciones sobre la administracion exitosa de dexmedetomidina.

Posiblemente la cafeina o la teofilina disminuyan la incidencia de episodios de apnea, pero
los datos son limitados.

www.orphananesthesia.eu



http://www.orphananesthesia.eu/

Monitorizacién especial o adicional

No hay literatura sobre monitorizacion especial en pacientes con SJ ademas de la
monitorizacion de rutina.

Puede ser util el control de la profundidad de la anestesia mediante dispositivos
electroencefalogréficos.

Posibles complicaciones

Los pacientes con SJ tienen riesgo de presentar un manejo dificil de la via aérea,
principalmente debido a la existencia de macroglosia.

Episodios de hiperpnea, taquipnea o apnea son comunes y pueden prolongar la estancia
postoperatoria.

Cuidados postoperatorios

Es necesario realizar un control postoperatorio de la frecuencia respiratoria y de la saturacion
de oxigeno en sangre.

La duracién del seguimiento postoperatorio debe discutirse individualmente en cada caso.
Depende del tipo de cirugia, de los farmacos anestésicos administrados y del tratamiento
necesario para controlar el dolor postoperatorio (especialmente si hay que utilizar opioides).

En algunos casos, pueden ser necesarios cuidados intensivos postquirdrgicos; sin embargo,
en algunos procedimientos, es posible realizar la intervencion en régimen ambulatorio.

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

La hiperpnea y la taquipnea, asi como los episodios de apnea, son caracteristicas tipicas de
la enfermedad y posibles efectos secundarios de los anestésicos y los opioides. La
diferenciacion del desencadenante causal puede ser dificil.

Anestesia ambulatoria

La anestesia ambulatoria es posible bajo ciertas circunstancias. Ademéas de las pautas
habituales, se incluyen: evitar el uso de bloqueantes neuromusculares y de opiaceos de accion
prolongada, la realizacién de una anestesia regional siempre que sea posible, condiciones
respiratorias postoperatorias estables y una atencion domiciliaria competente.

Anestesia obstétrica

Hasta el momento no existen publicaciones en la literatura médica sobre anestesia obstétrica
en pacientes con SJ.
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