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Raccomandazioni per I'anestesia

Sindrome di Kabuki

Nome della Malattia: Sindrome di Kabuki

ICD 10: Q87.0

Sinonimi: Sindrome della maschera Kabuki, Sindrome di Niikawa-Kuroki

Informazione: La sindrome di Kabuki (KS) & un’alterazione genetica rara e si manifesta con
anomalie di vari organi e ritardo mentale. Nel 1981 Niikawa et al. e Kuroki et al. hanno
descritto simultaneamente questa sindrome in un gruppo di pazienti [1,2]. La sindrome ha
un’incidenza approssimativa di 1 : 32000 e la trasmissione genetica & autosomica dominante
in piu del 50% dei casi [3]. Niikawa et al. hanno proposto il nome “Sindrome della maschera
Kabuki ” perché la faccia dei soggetti affetti presenta delle caratteristiche simili al trucco degli
attori del teatro tradizionale giapponese Kabuki [1]. La faccia e caratterizzata dall’eversione
del terzo laterale della palpebra inferiore con rima palpebrale allungata, sopraciglia arcuate,
columella corta, depressione della punta del naso e orecchie prominenti.

Altre manifestazioni della malattie comprendono [4]:
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Bambini affetti da KS tendono a sviluppare obesita nella seconda infanzia [5]. Inoltre questi
bambini presentano anomalie cardiovascolari (difetto interatriale, coartazione dell’aorta,
pervieta del dotto arterioso, trasposizione dei grossi vasi) con un‘incidenza dal 30 al 50% [6].
Si osserva una particolare suscettibilita alle infezioni come otite media ricorrente, infezioni
delle vie aeree superiori e polmonite [7]. Van Haelst ha descritto due casi, uno con stenosi
delle vie aeree e atresia biliare, I'altro con ernia diaframmatica e broncomalacia severa [8].
Un altro caso, un bambino di 6 anni, presentava un’anomalia dell’albero tracheobronchiale
con origine del bronco lobare superiore destro dalla trachea (bronco tracheale) [9]. In un
paziente adulto e stato descritto la presenza di ipoplasia laringea [10]. Oto et al. hanno
descritto un caso di emorragia polmonare in un paziente con sindrome di Kabuki e porpora di
Schoenlein-Henoch. Gli autori non erano certi della correlazione fra Porpora di Schoenlein
Henoch e questa complicazione & stata attribuita all'ipertensione polmonare secondaria al
difetto interatriale [11]. Infine, & stato riportato un unico caso di allergia al lattice [12].

La diagnosi di KS si basa principalmente sui sintomi clinici. Sono state riportate mutazioni del
gene KMT2D (gene MLL2) e del gene KDMA3. La mutazione del gene KMT2D e trasmesso
in modo autosomico dominante mentre la trasmissione della mutazione del gene KDM6A &
x-linked [13].

La medicina & in continuo progresso
Sono disponibili nuove conoscenze
Ogni paziente € unico

Considerare diagnosi errata

Per ulteriori informazioni sulla malattia, sui centri di riferimento e associazioni dei
- pazienti consultare Orphanet: www.orpha.net
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Chirurgia tipica

Gli interventi chirurgici tipici ai quali pud andare incontro un paziente affetto da KS sono:
correzione di strabismo, cheilo/palatoplastica, miringotomia bilaterale, cure dentali, corre-
zione di orecchie ad ansa, correzione di scoliosi, riduzione di lussazione d’anca, chirurgia dei
difetti cardiaci associati alla sindrome, ernia diaframmatica, gastrostomia, fundoplicatio di
Nissen, correzione di ano imperforato, orchidopessi.

Tipo di Anestesia

Non esistono raccomandazioni particolari riguardo il tipo di anestesia da usare nei pazienti
con KS. Dato che la sindrome di Kabuki € un’alterazione genetica che tende a coinvolgere
molti sistemi d’organo ed i sintomi possono variare da paziente a paziente, ogni caso
richiede una valutazione individuale per poter decidere il tipo di anestesia da usare. L'uso
dell’anestesia neuroassiale pu0 essere problematico in bambini con scoliosi o porpora
trombocitopenica idiopatica (ITP) e il valore minimo di piastrine per un blocco neuroassiale
sicuro non é stato ancora definito [14].

Esami preoperatori

La valutazione preoperatoria delle vie aeree, della funzione cardiaca e polmonare sono
fondamentali. La scelta di un anestesia appropriata € importante nei pazienti con ridotta
funzionalita cardiaca. Per questo motivo i pazienti con anomalie cardiache sospette o
diagnosticate dovrebbero essere valutate da un cadiologo pediatrico. Benché le alterazioni
respiratorie non siano communi nella KS, una valutazione preoperatoria della funzione
polmonare é utile in caso di anamnesi positiva per polmoniti ricorrenti e scoliosi.

Pazienti con KS possono essere affetti da apnee ostruttive notturne (OSA) e nella
valutazione preoperatoria i segni e sintomi di OSA devono essere ricercati [1].

Inoltre i pazienti con una conta piastrinica bassa dovrebbero essere valutati da un ematologo
pediatrico per escludere una porpora trombocitopenica idiopatica.

Accorgimenti particolari riguardo la gestione delle vie aeree

Bambini con KS che presentano palato ogivale, dentizione anomala, cheiloschisi/palatoschisi
e malocclusione possono essere difficili da intubare. Anticipare una difficile gestione delle vie
aeree ed essere preparati riduce il rischio di complicazioni.

Accorgimenti particolari riguardo la trasfusione di sangue

Un paziente sottoposto a chirurgia per scoliosi puo avere bisogno di sangue o emoderivati.
Nei pazienti affetti da ITP la maggiore preoccupazione € rappresentata dal sanguinamento
perioperatorio. In questi casi & consigliabile posticipare la chirurgia e iniziare un trattamento
con immunoglobuline e.v. in modo da raggiungere una conta piastrinica adeguata e una
buona emostasi [15].
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Accorgimenti particolari per la somministrazione di anticoagulanti

Non riportati.

Accorgimenti particolari per il posizionamento, il trasporto e la mobilizzazione

| pazienti con KS richiedono particolare attenzione durante il posizionamento perché
frequentemente presentano lassita o lussazioni articolari.

Interazioni fra anestetici e terapia abituale del paziente

Un maggiore consumo di miorilassanti non depolarizzanti &€ stato descritto nei pazienti in
terapia con farmaci anticonvulsivi [16].

Procedura anestesiologica

La maggior parte dei bambini con KS presenta ipotonia ma biopsie muscolari non
patologiche. Comunque, sia la curarizzazione che [lipertermia maligna destano
preoccupazione in questi pazienti. Il remifentanil pud essere considerato un’alternativa
all'anestesia inalatoria [16].

Monitoraggio particolare o supplementare

Non riportato.

Possibili complicanze

Le possibili complicazioni dipendono dalla gravita delle manifestazioni cliniche della KS.

Assistenza postoperatoria

Non riportato.

Probleme acuti dovuti alla malattia e I’effeto su anestesia e risveglio

Non riportato.

Anestesia ambulatoriale

Non riportato.
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Anestesia ostetrica

Non riportato.
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