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Recomendacdes Anestésicas para

Sindrome de Sjogren-Larsson

Nome da doenca: Sindrome de Sjogren-Larsson
ICD 10: Q87.1
OMIM:

Sindbnimos: Deficiéncia de aldeido desidrogenase graxo; Deficiéncia da acido-alcool
oxidorredutase graxo

Sumario da doenca: A sindrome de Sjogren-Larsson (SSL) € um distarbio neurocutaneo
hereditario raro resultante de mutacdes no gene ALDH3A2 que codifica aldeido
desidrogenase graxo (FALDH), uma enzima responséavel por catalisar a oxida¢édo do aldeido
graxo em acido graxo. Essa mutacdo leva ao acumulo de alcoois graxos e aldeidos,
causando anormalidades na pele, olhos e cérebro.

Caracteristicas clinicas: A triade clinica classica é caracterizada por ictiose, incapacidade
intelectual e diplegia espastica, ou menos comumente, tetraplegia espastica. O primeiro
sintoma da SSL é tipicamente a hiperqueratose ictiosiforme generalizada, que geralmente
esta presente desde o nascimento ou na primeira infancia. A condi¢cdo da pele tende a estar
associada ao prurido e é predominante no pescogo, tronco e flexdes, poupando a face. Foi
relatada intolerancia ao calor secundaria a hipoidrose. Os sintomas neuroldgicos se apre-
sentam como atraso no desenvolvimento nos primeiros um a dois anos de vida, geralmente
com marcos motores atrasados. A espasticidade com fraqueza nos membros inferiores,
mais do que nos membros superiores, reflete diplegia espastica e a maioria dos individuos
necessita de assisténcia para caminhar. A deficiéncia intelectual varia de leve a grave. As
convuls@es ocorrem em cerca de 40% dos pacientes, mas geralmente sdo bem controladas
com medicamentos antiepiléticos. Os problemas de linguagem prevalecem e incluem
disartria e atrasos na fala. O achado oftalmoldgico distinto é a retinopatia cristalina, que se
manifesta como pontos brancos brilhantes na macula, geralmente na area parafoveal. Os
pacientes geralmente sofrem de fotofobia e acuidade visual prejudicada. Cifoscoliose e
baixa estatura foram relatadas. A prevaléncia de SSL € de cerca de 0.4 em 100.000.

Diagnostico e tratamento: Devido a variabilidade fenotipica e apresentagdo seguindo um
padrao tipico dependente da idade, o diagndstico pode ser dificil em criancas pequenas. A
triade classica geralmente ndo esté presente até os 3 anos de idade. O diagndstico por DNA
€ agora preferido, embora originalmente as culturas de fibroblastos tenham sido cultivadas a
partir de bidpsias de pele para testes enzimaticos. A ressonancia magnética cerebral mostra
anormalidades periventriculares da substéncia branca, que podem representar dismieli-
nizagdo. Atualmente ndo ha tratamento para SSL que ndo sejam cuidados de suporte, que
podem incluir tratamentos tOpicos para ictiose, medicamentos antiepiléticos para convulsdes
e procedimentos cirdrgicos ou injecfes de toxina botulinica para aliviar a espasticidade.
Fisioterapia e terapia da fala sdo importantes para otimizar o funcionamento diério.




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

Talvez o diagnéstico esteja errado

. Encontre mais informacOes sobre a doenga, os seus centros de referéncia e
v organizacfes de pacientes na Orphanet: www.orpha.net
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Cirurgia tipica

Os procedimentos comuns em pacientes com SSL incluem ressonancia magnética,
procedimentos oftalmolégicos, alongamento de tenddes, injecdo de toxina botulinica para
espasticidade e procedimentos ortopédicos para liberacdo de contratura ou escoliose.

Tipo de anestesia

A anestesia geral, com anestésicos volateis ou anestesia intravenosa total, é considerada
segura. Nao héa contraindica¢gdes para o uso de agentes anestésicos convencionais.

Nao ha contraindicacdes para anestesia regional. A anestesia regional pode ser complicada
pela presencga de contraturas ou escoliose.

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

Nenhum teste pré-operatério adicional € necessario. A avaliacdo da funcdo neuroldgica e a
presenca de atrasos cognitivos ajudardo a determinar a necessidade de uma pré-medicagéo
ansiolitica.

Preparacao especifica para o manejo da via aérea

A via aérea de pacientes com SSL é normalmente descrita como normal.

Preparagao especifica para transfusdo ou administracdo de hemoderivados

Nenhuma preparacédo especifica € necessaria para transfusao ou administracéo de produtos
sanguineos.

Preparacao especifica para anticoagulacéo

Nao ha consideracdes particulares em pacientes com SSL.

Precaucdes especificos para posicionamento, transporte e mobilizacao

Os pacientes podem ter contraturas nas articulacbes e deve-se ter cuidado com o
posicionamento cuidadoso e o preenchimento adequado das extremidades. Pacientes com
SSL também podem ter fotofobia; portanto, deve-se permanecer consciente de um possivel
agravamento em ambientes claros da sala de operacoes.
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Provaveis interacfes entre farmacos anestésicos e medicagdes de uso continuo

Pacientes com histérico de convulsdes devem ter seus medicamentos revisados para
possiveis interacfes com agentes anestésicos. Em individuos com crises mal controladas,
deve-se tomar cuidado com o uso de agentes anestésicos epileptogénicos. Agentes
bloqueadores neuromusculares tém sido utilizados com seguranca em pacientes com SSL.

Procedimento anestesioldgico

A anestesia foi realizada com seguranca em pacientes utilizando técnicas de anestesia
intravenosa total ou com anestésicos volateis.

Monitoriza¢&o especifica ou adicional

Devido a manifestacbes dermatolégicas, o monitoramento de pacientes com SSL pode ser
dificil, pois os adesivos ndo permanecem aderidos a pele de maneira confiavel. E (til o uso
de bandagem auto-aderente para fixar eletrocardiograma, oximetros de pulso e cateteres
intravenosos. Como a ictiose geralmente poupa a face, a seguranca de um tubo endo-
traqueal ou de uma mascara de laringe nao é um problema.

Pacientes com SSL podem ter uma intolerancia relativa ao calor, provavelmente devido a

hipohidrose, e, portanto, a temperatura deve ser cuidadosamente monitorada e cuidados
para nao causar hipertermia. Recomenda-se o monitoramento da funcédo neuromuscular.

Complicacbes possiveis

Pacientes com SSL normalmente ndo apresentam complicacdes decorrentes do uso
rotineiro de medicamentos anestésicos. No entanto, deve-se manter cuidado para evitar
hipertermia.

Cuidados pés-operatérios

A monitorizagdo poOs-operatdria depende do procedimento cirdrgico, mas nenhuma
monitorizacao adicional especifica é necessaria em pacientes com SSL.

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

Nenhum relatado.

Anestesia ambulatorial

Anestesia ambulatorial pode ser realizada em pacientes com SSL em casos selecionados.
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Anestesia obstétrica

Nao ha preocupacdes especificas com anestesia obstétrica. Gravidez em pacientes com
SSL ndo foi relatada.
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