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Recomendacdes Anestésicas para

Sindrome de Rubinstein-Taybi

Nome da doenga: Sindrome de Rubinstein-Taybi
ICD 10: Q87.2
OMIM:

Sinénimos: Sindrome de Michail-Matsoukas-Theodorou-Rubinstein-Taybi, Sindrome de
polegar-halux amplos, Sindrome de Rubinstein

Sumario da doencga: A Sindrome de Rubinstein-Taybi (SRT) tem uma prevaléncia estimada
de 1 em 100.000 a 125.000. Considera-se ter padrbes autossémicos dominantes de
heranca, mas a maioria dos casos resulta de mutacbes de novo. As mutacdes no gene
CREBBP no cromossomo 16, que atua como um regulador de outros genes no crescimento
e divisdo celular, sédo as mais envolvidas. Uma pequena porcentagem tem mutacdes de um
gene semelhante (EP300) e tendem a ter anormalidades esqueléticas mais leves. Uma
delecdo do material genético no braco curto do cromossomo 16, que inclui o CREBBP
(16p13.3), esta associado a formas graves. No entanto, em 50% dos casos, henhuma base
genética é encontrada.

As principais causas de mortes, particularmente durante o primeiro ano, sdo pneumonia por
aspiracdo e doenca cardiaca. Nao ha recursos de diagnéstico definidos no SRT. No entanto,
0s seguintes itens geralmente estao presentes:

» Baixa estatura
* Deficiéncia intelectual moderada a severa

« Caracteristicas faciais distintas (qQue se tornam mais proeminentes com a idade, incluem
sobrancelhas altamente arqueadas, cilios longos, fendas palpebrais descendentes, crista
nasal convexa, palato estreito altamente arqueado, nariz anormalmente grande ou em
"bico", retrognatia e micrognatia). Um sorriso incomum com o fechamento quase completo
do os olhos estdo presentes na maioria dos casos. Estes levam a um aumento do risco de
problemas dentarios e apneia obstrutiva do sono (AOS). Ha também uma associacdo com
atresia coanal.

« Largos polegares e halux (frequentemente angulados na posi¢éo varo / valgo)
O SRT também é freqlientemente associado ao seguinte:
» Anomalias oculares: Mais de 80% das criangas com SRT tém alguma forma de anomalia

ocular, por ex. obstru¢do do ducto lacrimal (43% séo bilaterais), ptose e estrabismo (55%).
Glaucoma congénito ou glaucoma que se desenvolve no inicio da vida tem sido descrito.




» Anomalias cardiacas congénitas 35-40% tém um Uunico defeito (por exemplo, DSA, DSV ou
PDA).

* Renal e do trato urinario: anomalias renais estdo presentes em 50% e por isso todas as
criancas devem ter ultra-sonografia renal no diagnéstico. Quase todos 0s meninos terédo
descida incompleta ou tardia dos testiculos com hipospadia presente em 11%. Como
resultado dessas anomalias, h4 um risco aumentado de doenca renal crbnica e infec¢des
urinarias.

» Masculo-esquelético: Existe um risco aumentado de escoliose, hipercifose e espinha bifida
com hipermobilidade geral.

» Foi observado um risco aumentado de neoplasias (principalmente leucemia na infancia e
meningioma na idade adulta). H4 também uma associagdo com tumores neuroenddcrinos.

* Um risco aumentado de cicatrizacdo queldide.

A medicina esta em desenvolvimento
Talvez haja novo conhecimento
Cada paciente € Unico

Talvez o diagnéstico esteja errado

@ Encontre mais informacdes sobre a doenca, os seus centros de referéncia e
v organizacdes de pacientes na Orphanet: www.orpha.net
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Cirurgia tipica

Otorrinolaringologia: Adenoamigdalectomia
Cirurgia ortopédica: correcao de escoliose

Cirurgia plastica: Correcdo do polegar e do halux, anomalias craniofaciais/cirurgia
ortodontica

Oftalmologia: Dacriocistorrinostomia, sondagens, cirurgia de estrabismo.
Cardiaca: dependente de defeito cardiaco.

Urolégico: reparo de hipospadia /orquidopexia

Tipo de anestesia

Nao ha recomendacao definitiva para anestesia geral ou regional. Nao ha evidéncia para
apoiar o uso de TIVA vs. agentes inalatérios.

Anestesia regional pode ser realizada. Ha relatos de anestesia raquidiana, epidural e caudal
sem complicagdes. No entanto, dada a alta incidéncia de deformidades da coluna vertebral,
uma andlise de risco adequada deve ser realizada antes de iniciar o bloqueio neuroaxial.

Em pacientes com AOS, deve-se ter cautela ou evitar a sedagéo.

Exames adicionais pré-operatérios necessarios (além do cuidado padréo)

Os testes de funcéo cardiaca, incluindo eletrocardiograma e ecocardiograma, devem ser
realizados para avaliar a possibilidade de doenca cardiaca. Os pacientes geralmente serdo
revisados por um cardiologista pediatrico no momento do diagndstico devido a frequéncia de
anomalias cardiacas associadas.

Testes sanguineos basais da funcdo renal e ultra-sonografia dos rins deveriam ter sido
realizados como parte da investigacdo diagnostica inicial.

Estudos formais do sono (se os sinais e sintomas da AOS forem elicitados) A RNM/

ultrasonografia da coluna vertebral pode ter sido realizada e seria (til se considerarmos a
anestesia caudal devido a alta incidéncia de medula ancorada.

Preparacao especifica para o manejo da via aérea

Estenose traqueal congénita e traqueomalacia foram bem descritas e, portanto, pode ser
prudente usar um tubo endotraqueal de tamanho relativamente menor.

A intubacdo e a ventilacdo dificeis devem sempre ser antecipadas, pois anormalidades

craniofaciais podem dificultar a laringoscopia e a intubacéo, particularmente na presenca de
micrognatia ou microssomia. Métodos alternativos de intubacdo como intubagdo nasal e
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intubacdo por fibra 6tica foram descritos, bem como o uso bem-sucedido de mascaras
laringeas incluindo mascaras laringeas de segunda geracao.

A associacdo com AOS significa que deve ser considerada a extubacdo acordada vs.
profunda.

Existe um risco maior de aspiracdo devido ao aumento da incidéncia de refluxo
gastroesfagico.

Preparacao especifica para transfusdo ou administracdo de hemoderivados

Ndo ha evidéncia publicada para apoiar um aumento da necessidade de transfusdao em
pacientes com SRT.

Preparacdo especifica para anticoagulacéo

N&o h& evidéncia publicada para apoiar a necessidade de anticoagulagédo especifica. No
entanto, esses pacientes provavelmente terdo periodos maiores de imobilidade pés-
operatoria, o que pode levar a um risco maior de trombose.

Precaucdes especificos para posicionamento, transporte e mobilizacao

A hipercifose cervical pode ser observada em 62% dos pacientes com SRT, enquanto a
escoliose pode ser observada em 38%. Isso pode dificultar o posicionamento dos pacientes
durante a intubagéo e para o procedimento cirdrgico. Atencao deve ser dada aos cuidados
de area de pressao no intraoperatério.

Os pacientes podem ser propensos a fraturas e, portanto, deve-se tomar cuidado ao
transferir e posicionar.

Provéveis interacfes entre farmacos anestésicos e medica¢fes de uso continuo

Nada relatado.

Procedimento anestesioldgico

Os sedativos de acdo prolongado devem ser evitados e o uso de opidides deve ser
cauteloso (devido a alta incidéncia de AOS).

Existem relatos anedoéticos da ocorréncia de arritmias apdés 0 uso de suxametdnio e é
geralmente aceito que essa droga seja evitada. Embora outros relaxantes musculares
tenham sido utilizados sem eventos adversos, na presenca de hipotonia, pode ser prudente
evita-los, quando possivel.
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Ambos TIVA e anestesia inalatoria foram utilizados e ndo h& evidéncias que sugiram que um
€ superior ao outro neste grupo de pacientes.

A profilaxia antibiética, apropriada para a cirurgia planejada, deve ser dada aqueles com
uma lesao cardiaca subjacente.

Em pacientes com doenca cardiaca, o uso de anticolinesterasicos e anticolinérgicos pode
aumentar o risco de arritmia. Por esse motivo, drogas como atropina e neostigmine devem
ser evitadas, sempre que possivel, nesta coorte de pacientes. Ao considerar o uso de
relaxantes musculares em pacientes com doenca cardiaca, o uso de rocurénio e sugamadex
em combinacao pode ser preferivel.

Os anestésicos locais foram usados sem complicacdes.

Monitorizac&o especifica ou adicional

A monitorizag@o dos agentes blogqueadores neuromusculares (BNMs) através do nervo facial
pode ser mais apropriada devido a anomalias no polegar e dificuldade de avaliar a resposta
dos musculos adutores aos estimulos.

Em casos de cirurgia de alto risco, com grandes mudancas de fluidos, a canulacdo arterial e
a canulacéo venosa central para medi¢des invasivas de pressao podem ser Uteis.

Complicacbes possiveis

Drogas sedativas e opioides podem causar depressdo respiratéria no pés-operatoério;
portanto, estes devem ser cuidadosamente titulados para evitar possiveis complicacdes. O
uso de anestesia regional pode ser benéfico nesse sentido.

Obstrucéo de vias aéreas.

Pneumonia por aspiragéo.

Cuidados p6s-operatorios

O grau de monitorizacdo pos-operatéria depende do procedimento cirdrgico e da condicéo
pré-operatéria do paciente. A UTI ndo é obrigatéria.

Problemas agudos relacionados a doenca e seus efeitos na anestesia e recuperagao

Preparacao para as possiveis complicacbes, conforme descrito acima.

Nao ha relatos de reacdes idiossincraticas de drogas em relagéo a anestesia.

Anestesia ambulatorial

Os dados publicados sobre anestesia ambulatorial para SRT séo limitados.
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Anestesia obstétrica

Os dados publicados séo limitados. As pacientes com SRT tém fertilidade normal. Sua
gestdo deve ser adaptada as suas necessidades individuais. Cirurgia anterior da coluna
vertebral ou anomalias da coluna podem impedir ou limitar o bloqueio neuroaxial.
Remifentanil APC pode ser uma opg¢ao para o alivio da dor intraparto.

O planejamento ativo de uma possivel via aérea dificil deve estar em vigor.
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