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Recomendaciones para la anestesia de pacientes con

Sindrome de Rett

Nombre de la enfermedad: Sindrome de Rett
CIE 10: F84.2
Sinénimos: Trastorno autista (F84.0)

Resumen de la enfermedad: EIl sindrome de Rett es una enfermedad rara hereditaria del
neurodesarrollo originalmente descrita por Andreas Rett en 1966. Se da fundamentalmente
en nifias [1] y que ocasiona problemas a nivel del desarrollo y del sistema nervioso central.
Genéticamente, el sindrome de Rett se produce por mutaciones en el gen que codifica la
proteina de unién metil-citosina-guanosina (CpG) 2 (MECP2) localizada en el cromosoma X.
En menos del 10% de los casos de SR, también se han encontrado mutaciones en los genes
CDKL5 o FOXG1 [2]. Las personas afectadas tienen rasgos clinicos que se solapan con el
autismo. Los bebés con SR parecen crecer y desarrollarse normalmente en los primeros
meses. Sin embargo, entre los 6 a 18 meses y los 3 afios el desarrollo se estanca y empiezan
a perder habilidades ya logradas.

Incluye los siguientes sintomas

- Pérdida del habla (parcial o completa).

- Pérdida de movimientos voluntarios con la mano como el agarre (parcial o completo).
- Movimientos estereotipados de la mano como lavarse las manos o retorcerse.

- Problemas de equilibrio (ataxia/apraxia de la marcha).

- Alteraciones de la ventilacion (respiracion periddica con hiperventilacion o aguante de la
respiracion).

- Problemas conductuales (particularmente ansiedad, autoagresividad o abuso).
- Discapacidad intelectual.

Los criterios clinicos diagndésticos clasicos del SR fueron establecidos inicialmente en los afios
1980 y fueron actualizados en 2010. Estos criterios incluyen un aparentemente normal periodo
pre o perinatal y primeros seis meses de vida. Durante los meses siguientes hay una pérdida
de hitos del desarrollo logrados que progresa a un retraso mental profundo y movimientos
estereotipados tipicos de retorcimiento de las manos [3,4]. Otras caracteristicas incluyen
comportamientos de tipo autista, disfunciones motoras orales, alteraciones de la motilidad
gastrointestinal (incluyendo distensién abdominal), escoliosis, disautonomia y alteraciones del
desarrollo somatico [5]. Diversos trastornos del movimiento como distonias, coreoatetosis y
mioclonias [6,7].
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El sindrome de Rett no tiene cura. Se pueden tratar algunos sintomas con medicacion, cirugia
y terapias fisicas, ocupacional y logopedia. La mayoria de pacientes con SR viven hasta la
edad media y mas alla. Habitualmente necesitan cuidados durante toda su vida.

Medicina en elaboracion
Quizas haya nuevos conocimientos
Cada paciente es unico

Quiz4 el diagnéstico sea erroneo

Puede encontrar mas informacién sobre la enfermedad, centros de referencia y
v asociaciones de pacientes en Orphanet: www.orpha.net
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Cirugia tipica

La escoliosis es frecuente en el SR y aumenta su incidencia con la edad hacia la pubertad [8].
La escoliosis en los pacientes con SR no responde al uso de ortesis. Se deberia plantear la
cirugia en pacientes con angulos de Cobb mayores de 40-50 ° o curvas que causan dolor o
pérdida de funcion, siendo ideal que se realicen por un equipo multidisciplinar que cuente con
especialistas en anestesia y manejo del dolor, control de las crisis convulsivas y el objetivo de
una movilizacion precoz [9]. Los cirujanos suelen intentar esperar a que el paciente tenga al
menos 10 afios antes de realizar una fusion espinal. Con frecuencia pueden recomendar uso
de corsé, fisioterapia y actividad fisica para demorar la cirugia y permitir el mayor crecimiento
posible. Los objetivos de la cirugia son obtener una fusién espinal balanceada de manera que
en posicion erguidas como la bipedestacion o sedestacién los hombros y caderas estén
nivelados.

Ademas de los problemas ortopédicos, puede indicarse cirugia como adenoamigdalectomia
para el tratamiento de un sindrome de apnea-hipopnea del suefio, colocacién de gastrostomia
por problemas de alimentacion, subluxacion de caderas y liberaciones tendinosas por
contracturas importantes. También tratamientos dentales.

Tipo de anestesia

Las deformidades toracicas y alteraciones del tono muscular pueden complicar la
administraciébn de anestesia general [10]. Los pacientes con SR tienen mayor riesgo de
eventos adversos transitorios en relacion con la sedaciéon. La mayoria de eventos adversos
se relacionan con apneas prolongadas y compromiso de la via aérea. Los pacientes con SR
no deberian recibir sedacion sin personal apropiado y formado que reconozca el riesgo
asociado a la sedacién en esta poblacion particular de pacientes [11]. En pacientes con riesgo
franco de aspiracion se deberia considerar una secuencia rapida de intubacion (SRI).

Debido a que los pacientes no pueden cooperar y tienen continuos movimientos anormales

de los miembros, la anestesia epidural o intradural es dificil. Ademas, la escoliosis puede
hacer que la colocacion de un catéter epidural sea complicada.

Procedimientos diagndsticos adicionales necesarios (preoperatorios)

La evaluacion preoperatoria del paciente con SR es muy importante. Deberiamos comprobar:
Patrones respiratorios.

Niveles de &cido lactico y gases en sangre arteriales preoperatorios (aunque los gases
arteriales pueden afectarse, los niveles de &cido lactico raramente estdn aumentados).

La presencia de reflujo gastroesofagico y disautonomia.
EEG para actividad convulsiva (podria ser un problema en los periodos pre y postoperatorios).
ECG para arritmias asociadas a sindrome de QT largo.

El sistema musculoesquelético.
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Se deberia consultar a los padres y cuidadores sobre cualquier otra informacion relevante
sobre el paciente.

Preparacion especifica para tratamiento de la via aérea

La principal preocupacion para el anestesidlogo es la potencial dificultad para la intubacion
endotraqueal debido a micrognatia asi como a limitacion de la apertura bucal y la movilidad
cervical. Asi pues, la factibilidad de la ventilacion con mascarilla facial deberia establecerse
previo a la administracion de relajantes neuromusculares. Ademas deberia haber disponible
equipo apropiado para el manejo de una eventual via aérea dificil, que incluya instrumentos
para laringoscopia indirecta o un equipo de traqueostomia para asegurar la via aérea en caso
de dificultad.

Se pueden considerar diversas opciones para el manejo de pacientes con limitacién de la

apertura bucal, como la intubacién oral o nasotraqueal a través de fibroscopio, intubacion
retrégrada asistida con fibroscopio y guia metalica.

Preparacion especifica para transfusion o administracién de productos sanguineos

No se ha comunicado.

Preparacion especifica para anticoagulacion

No se ha comunicado.

Precauciones especiales para la colocacion, transporte o movilizacion

No se ha comunicado.

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

No se ha comunicado.

Procedimientos anestésicos

Se considera que los anestésicos inhalados e intravenosos tienen potentes efectos
anticonvulsivantes. Muchos de estos, incluyendo los barbituricos, propofol y agentes volatiles
se han usado con éxito.

Dado que los efectos residuales de los agentes anestésicos pueden afectar el control de la
via aérea superior y la funcién respiratoria postoperatoria, siempre que sea factible sera
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deseable considerar el uso de agentes de corta accidén cuyos efectos se disipen rapidamente
como el remifentanilo.

Se deberia evitar el uso de tiopental, succinilcolina, proquinéticos como la cisaprida,
antisicoticos como la tioridazina, antidepresivos triciclicos como la imipramina, antiarritmicos
como la quinidina, amiodarona, sotalol asi como eritromicina y ketaconazol debido a su
potencial riesgo de provocar alteraciones del QT y arritmias cardiacas.

Estos pacientes son extremadamente sensibles al uso de farmacos sedantes y se ha
comunicado despertar prolongado tras la anestesia. Por lo tanto se deberia titular los
anestésicos para mantener una adecuada profundidad anestésica y evitar las sobredosis. Se
prefiere la ventilaciobn espontanea sobre la controlada, dado que esta requeriria menor
cantidad de anestésicos.

Ademas, se describe malposicién de vasos en estos pacientes. El uso del ecégrafo es de

enorme valor para obtener acceso vascular adecuado para procedimientos quirdrgicos
mayores [12].

Monitorizacién especial o adicional

Entre las consideraciones para pacientes con QTc alargado se incluye el evitar potenciales
factores que puedan prolongar aun mas el intervalo QT como un aumento del tono simpético,
hipotermia, alteraciones electroliticas como hipokalemia, hipomagnesemia e hipocalcemia, al
igual que diversas medicaciones gque se pueden administrar durante el periodo perioperatorio,
mencionadas mas arriba.

Posibles complicaciones

Se han observado estados hipermetabélicos en pacientes con sindrome de Rett, lo que eleva
la posibilidad de que la anestesia y los agentes anestésicos puedan incrementar el riesgo de
hipertermia maligna, aunque esto no ha sido reportado en los pacientes.

El uso de succinilcolina es controvertido por la posibilidad de hiperkalemia y prolongacion del
QTec, lo cual puede predisponer a arritmias letales.

Cuidados postoperatorios

Independientemente de los agentes utilizados, dados los problemas de via aérea y
comorbilidad respiratoria de los pacientes con sindrome de Rett, se recomienda la
monitorizacion postoperatoria de la funcién respiratoria. Aunque la ventilacion mecénica
postoperatoria pueda ser anticipada en estos pacientes, se debe considerar el antagonizar el
bloqueo neuromuscular y reversion de la anestesia cuando las circunstancias las asi lo dicten.

Se han reportado casos de problemas respiratorios postoperatorios en nifios con sindrome de
Rett, como atelectasias e infecciones respiratorias, que pueden necesitar de ventilacion
mecénica postoperatoria o reintubacion.

El uso de técnicas de soporte respiratorio como BiPAP pueden facilitar la extubacién
postoperatoria de estos pacientes.
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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)

El riesgo de intervalo QT prolongado y cambios en la onda T incrementa con la edad. Estas
alteraciones del ECG se consideran una de las potenciales causas de muerte subita
encontradas en hasta un tercio de los pacientes con sindrome de Rett. Aparte de los farmacos,
otros eventos intraoperatorios pueden llevar a una prolongacién del intervalo QT, incluyendo
un aumento del tono simpatico, el cual se ha objetivado durante la intubacién endotraqueal.
Para minimizar este riesgo, se deberia asegurar una adecuada profundidad anestésica
durante estos procedimientos.

Anestesia ambulatoria

La anestesia ambulatoria es posible siguiendo las guias cominmente aceptadas. Si el
procedimiento mismo no requiere una fase mas larga de supervision. Especialmente para la
cirugia dental.

Anestesia obstétrica

No se ha comunicado.
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