orphan Y

Recomendaciones para la anestesia de pacientes con
Sindrome de Prader-Willi

Nombre de la enfermedad: Sindrome de Prader-Willi
CIE 10: Q87.1
Sinénimos: Sindrome de Prader-Labhardt-Willi

Resumen de la enfermedad: El sindrome de Prader-Willi (SPW) es un trastorno genético
poco comun caracterizado por anomalias hipotalamo-hipofisarias con hipotonia grave durante
el periodo neonatal y los dos primeros afios de vida; hiperfagia con riesgo de obesidad
morbida durante la infancia y edad adulta; dificultades de aprendizaje y problemas de
comportamiento, o problemas psiquiatricos graves. La enfermedad afecta a 1/25.000 nacidos.
La hipotonia severa al nacimiento, que conduce a problemas de succién y deglucién, asi como
retraso en el desarrollo psicomotor, mejora parcialmente con la edad. Se observan con
frecuencia rasgos faciales caracteristicos (frente estrecha, ojos almendrados, labio superior
delgado y boca hacia abajo), asi como manos y pies muy pequefios. Después de esta fase
inicial, aparecen los signos mas llamativos que incluyen hiperfagia y ausencia de saciedad,
gque a menudo conducen a una obesidad severa en los nifios afectados ya desde los dos afios
de edad. La situacién puede deteriorarse rapidamente sin los controles externos adecuados,
siendo la obesidad un factor importante que influye en la morbilidad y la mortalidad. Otras
anomalias endocrinas asociadas contribuyen al cuadro clinico de baja estatura, debido al
déficit de hormona del crecimiento (GH) y al desarrollo puberal incompleto. Frecuentemente,
puede identificarse una disminucion de la densidad mineral 6sea sin cambios en el
metabolismo del calcio, fosfato, vitamina D u hormona paratiroidea. El grado de disfuncién
cognitiva varia mucho de un nifio a otro. Esta asociado con dificultades de aprendizaje y
desarrollo deficiente del habla y lenguaje, que se agravan aln mas por problemas psicologicos
y de comportamiento.

La enfermedad es clinica y genéticamente heterogénea. Esta causada por anomalias que
involucran a la region critica del cromosoma 15 (15g11-q13). El consenso de los expertos
concluye que el diagnostico debe basarse en criterios clinicos (criterios de Holm de 1993,
revisados en 2001), junto con una confirmacién por analisis genético. La mayoria de los casos
son esporadicos y la recurrencia familiar es rara, por lo que es importante la informacién
proporcionada mediante el asesoramiento genético. El manejo debe ser global y
multidisciplinar. El diagnéstico precoz, la atencion multidisciplinaria precoz y el tratamiento
con GH han mejorado significativamente la calidad de vida de los nifios afectados.
Actualmente no hay informacioén sobre el efecto a largo plazo del tratamiento con GH en
adultos, particularmente en lo que respecta a su efecto sobre los problemas de
comportamiento y el grado de autonomia obtenido. En los adultos, las complicaciones
relacionadas con la obesidad y la cuestion de la autonomia siguen planteando problemas
importantes.
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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

Cirugia ortopédica (por ejemplo, cirugia de columna para la escoliosis); correccion de
estrabismo; reparacion de labio leporino y palatino; tratamiento dental debido a la presencia
de caries; orquidopexia (criptorquidia).

Tipo de anestesia

Tanto la anestesia general como la regional suponen un desafio: el empleo de anestesia
general puede resultar en el manejo de una via aérea dificil; por otro lado, los puntos de
referencia anatdmica para la anestesia regional pueden no reconocerse facilmente debido a
la obesidad morbida.

Las consideraciones anestésicas del SPW incluyen obesidad moérbida y apnea del suefio,
accesos venosos dificiles, una dificultad potencial en el manejo de la via aérea, el riesgo de
insuficiencia respiratoria perioperatoria, afectacion primaria del miocardio, comportamiento
agresivo y, en ocasiones, violento; convulsiones y alteraciones de la termorregulacion, asi
como intolerancia a la glucosa.

Procedimientos diagndsticos adicionales necesarios (preoperatorios)

La evaluacion preoperatoria adecuada puede depender de la presencia de comorbilidades,
incluyendo aquellas complicaciones relacionadas con Ila obesidad: problemas
cardiovasculares, diabetes mellitus, hipertension, apnea del suefio (NOTA: predisposicion a
complicaciones cardiovasculares independientemente de la obesidad).

e estado de nutricion e hidratacion
e indice de masa corporal, circunferencia del cuello, problemas dentales
e composicién salival

Realizar una evaluacion exhaustiva del estado respiratorio actual y pasado del paciente,
incluida la polisomnografia, como parte de un estudio preoperatorio individualizado para
establecer una linea de base e identificar a aguellos con SAHOS grave (asi como el ingreso
postoperatorio en la UCI para la monitorizacion del estado respiratorio). Las pruebas
complementarias incluyen evaluar movimientos respiratorios toracicos y abdominales, flujo de
aire nasal, medicion transcutanea de CO2 y 02, saturacion de oxigeno, EEG, EOG
(electrooculografia) y ECG.

Los nifios con SPW con frecuencia sufren enfermedad pulmonar restrictiva debido a la

hipotonia, obesidad y cifoescoliosis. Una evaluacién preoperatoria con ECG de 12
derivaciones y ecocardiografia puede estar indicado en pacientes seleccionados.

Preparacion especifica para tratamiento de la via aérea

En el manejo perioperatorio de un paciente con SPW se debe prestar especial atencion a las
anomalias en las vias aéreas superiores e inferiores. El manejo de la via aérea puede
complicarse debido a la frecuente asociacion con una denticion deficiente, micrognatia,
anomalias palatinas y movilidad limitada del cuello. El equipo adecuado para hacer frente al
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escenario "no se puede intubar/no se puede ventilar" deberia estar disponible. Ademas, en
pacientes en los cuales se vaya a realizar una anestesia regional, el facil acceso a dicho
equipo debe estar igualmente disponible.

El compromiso respiratorio intraoperatorio y postoperatorio también ha dado lugar a
problemas perioperatorios en pacientes con SPW. Estos pueden incluir estridor, desaturacion
de oxigeno, hipercapnia y broncoespasmo intermitente con la necesidad de utilizar una
presién pico inspiratoria alta.

Preparacion especifica para transfusion o administracién de productos sanguineos

No descrita.

Preparacion especifica para anticoagulacion

No descrita.

Precauciones especiales para la colocacion, transporte o movilizacion

Las caracteristicas que pueden tener un impacto en la atencién perioperatoria incluyen el
retraso mental con la predisposicién al comportamiento agresivo.

Probable interaccién entre los agentes anestésicos y medicacion crénica que toma el
paciente

No hay interacciones particulares, porque no hay medicacion especifica. Las interacciones
dependen de la presencia de comorbilidades y su tratamiento farmacoldgico.

Procedimientos anestésicos

Los pacientes con SPW presentan hipotonia y, por lo tanto, estan predispuestos a una
aspiracion gastrica. La motilidad disminuida del tracto gastrointestinal aumenta aun mas el
riesgo de aspiracion perioperatoria, y la secuela de esta aspiracion puede ser mas grave
incluso debido a la presencia de una reserva pulmonar limitada.

El trigger fisioldgico para el vomito en el SPW es anormal y estos pacientes tienen una menor
tendencia a vomitar. Ciertamente, la obesidad puede ser estar asociada con una incidencia
mas alta de lo normal de hernia de hiato y aumento de la presion intraabdominal. El riesgo
perioperatorio de aspiracion se ve agravado por la elevada

incidencia de regurgitacion y disminucién del tono del esfinter esofagico. Esta regurgitacion
puede contribuir al desarrollo de caries dental. Se deben hacer esfuerzos para reducir la
secrecion de acido gastrico, aumentar la motilidad intestinal, neutralizar el contenido del
estdmago, utilizar la posicion del cuerpo para que la propia gravedad contribuya a reducir la
tendencia a la regurgitacion pasiva, asegurar rapidamente la via aérea, descomprimir el
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estdbmago y extubar la traguea con precaucion. Empleando estos medios, se puede reducir la
morbilidad y mortalidad quirdrgica relacionada con la aspiracioén de contenido gastrico.

e ayuno de al menos 6 horas

e canula intravenosa periférica para administrar ranitidina y metoclopramida por via
intravenosa 1 hora antes de la anestesia, se debe utilizar una crema anestésica tépica
antes de la canalizacion venosa

e premedicacion cuidadosa con un sedante

e monitorizacion de rutina

e induccion de secuencia rapida

Las técnicas de anestesia regional desempefian un papel importante en estos pacientes al
eliminar la necesidad de anestesia general y sus riesgos perioperatorios. La anestesia
regional puede ser Util para proporcionar atencidon anestésica intraoperatoria y analgesia
posoperatoria como un medio para limitar la necesidad de opioides y agentes anestésicos
generales. Tanto las técnicas neuroaxiales (epidural o anestesia intradural) como los bloqueos
de nervios periféricos deben considerarse en estos pacientes.

Sin embargo, los puntos de referencia anatémicos para la anestesia regional pueden estar
ocultos debido a la obesidad moérbida, y se recomienda el uso de ultrasonidos para facilitar la
realizacion del blogueo y limitar la incidencia de complicaciones.

Se debe considerar una relacion riesgo-beneficio cuando se usa anestesia regional junto con
sedacion en pacientes con SPW, ya que pueden tener un mayor riesgo de aspiracion que la
poblacion pediatrica general. Es probable que se requiera sedacién no solo para la realizacién
del bloqueo, sino también para garantizar la cooperacién del paciente durante el
procedimiento quirdrgico.

Ademas, el sindrome puede resultar en una respuesta prolongada y exagerada a los agentes
sedantes y analgésicos. Por ello se ha sugerido el beneficio de las técnicas regionales y los
AINES como medio para limitar el uso de opioides en el periodo postoperatorio inmediato.

El uso de bloqueantes neuromusculares no despolarizantes (BNMND) para la relajacion
muscular debe ser restringido debido un potencial bloqueo neuromuscular de larga duracion.
La hipotonia ha llevado a algunos autores a advertir contra el uso de BNM. Sin embargo,
varios informes han demostrado el uso seguro de varios BNMND, incluyendo pancuronio,
atracurio, vecuronio y rocuronio, sin evidencia de efectos prolongados. Es necesaria la
monitorizacién neuromuscular y el bloqueo neuromuscular residual debe ser revertido
rapidamente con neostigmina y glicopirrolato. Aunque se ha sugerido precaucion con el uso
de succinilcolina en la presencia de hipotonia dado el riesgo teérico de una respuesta
hiperpotasémica exagerada, varios de los informes también han demostrado el uso seguro de
succinilcolina en pacientes con SPW.

Algunos autores se han decantado por la ketamina por sus efectos limitados sobre la funcion
respiratoria, asi como por su capacidad para proporcionar sedacién y analgesia.
Especialmente en nifios mayores, la ketamina debe ser administrado junto con propofol o una
benzodiazepina para limitar el riesgo de incidentes en la educcién anestésica. La ketamina se
puede usar con precaucion ya que sus efectos sobre el umbral convulsivo son controvertidos.

Se han utilizado propofol, isoflurano, sevoflurano y N20O para el mantenimiento de anestesia.
Otros problemas comunes incluyen canalizacion venosa dificil, la constante sensacion de

hambre del paciente, el comportamiento, alteraciones en la termorregulacion, diabetes
mellitus, arritmia y cor pulmonale.
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Monitorizacién especial o adicional

Se recomienda la monitorizacion del bloqueo neuromuscular.
Se deben controlar cuidadosamente la glucosa en sangre y la temperatura corporal.

La monitorizacion adicional depende de la identificacion de riesgo elevado de incidentes en el
intraoperatorio o postoperatorio debido a la comorbilidad.

Posibles complicaciones

Los pacientes con SPW tienden a desarrollar infecciones respiratorias graves como resultado
de la aspiracion debida a la hipotonia, la cual conduce a una mala coordinacion faringea,
aspiracion crénica y tos débil.

Estrategias para la prevencion de complicaciones perioperatorias en pacientes con SPW:

e La cirugia electiva debe posponerse hasta la recuperacién completa de una infeccion
del tracto respiratorio superior.

e Se debe prestar especial atencién a los pacientes con SPW complicados con SAHOS
grave.

e Se debe considerar el riesgo aumentado de aspiracion y apnea posoperatoria.

Cuidados postoperatorios

Para una estrecha observacion y tratamiento, se recomienda encarecidamente una medicina
de cuidados intensivos postoperatorios para prevenir complicaciones respiratorias
relacionadas con el suefo, incluso si no se han administrado opioides o0 BNM de duracién
intermedia o prolongada.

En el postoperatorio, el despertar suele ser lento y acompafiado de obstruccion de las vias
respiratorias superiores y ronquidos. Las complicaciones pueden incluir un mayor nimero de
episodios de apnea, un umbral mas elevado para la hipercapnia, episodios obstructivos,
broncoespasmo y requerimiento de oxigeno.

La cicatrizacion de heridas y la movilizacion pueden ser lentas.

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

La obesidad morbida asociada, el SAHOS, el control central patolégico de la ventilacion y la
somnolencia diurna excesiva parecen ser caracteristicos del SPW y pueden estar
relacionados con problemas con el ritmo de suefio-vigilia y la disfuncion hipotalamica.

Los pacientes con SPW presentan retraso mental con tendencia a un comportamiento
agresivo, trastornos psicoldgicos y problemas de comportamiento obsesivo.
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En la infancia avanzada y la adolescencia pueden aparecer las manifestaciones neurolégicas,
los signos endocrinos y alteraciones del metabolismo.

Trastornos psicolégicos adicionales, retraso mental y comportamiento obsesivo suponen
hallazgos frecuentes.

Se han observado defectos de conduccién cardiaca y afectacion primaria del miocardio y las
convulsiones son comunes.

Anestesia ambulatoria

La anestesia ambulatoria no esta recomendada.

Anestesia obstétrica

No descrita.
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