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Recomendaciones para la anestesia de pacientes con

Sindrome TAR (Trombocitopenia-ausencia del radio)

Nombre de la enfermedad: Sindrome trombocitopenia-ausencia del radio (TAR)
CIE 10: Q87.2

Sinénimos: Radios ausentes y trombocitopenia, Trombocitopenia radios ausentes, Sindro-
me trombocitopenia radio ausente, Aplasia radial amegacariocitica Trombocitopénica,
Sindrome Trombocitopenia Aplasia radial, Aplasia radial-Trombocitopenia amegacariocitica,
sindrome TAR

Resumen de la enfermedad: EI sindrome trombocitopenia-radio ausente (TAR) es una
malformacién congénita poco comun, caracterizada por ausencia bilateral de los radios con la
presencia de pulgares, y trombocitopenia congénita. El sindrome es fenotipicamente variable.
Se hereda con un patrén autosémico recesivo causado por una delecién de 200 kb que incluye
una mutacién nula de RBM8A en un cromosoma y un polimorfismo no codificante en RBM8A
en el otro cromosoma. La prevalencia estimada se encuentra entre 0,5-1:100.000 y 1: 240.000
nacimientos. Afecta a ambos sexos por igual. Se han notificado hasta ahora mas de 150
casos.

La combinacion de trombocitopenia y ausencia de radios fue descrita por primera vez por
Greenwald y Sherman en 1929, y delineada como un sindrome con una descripcion de las
manifestaciones cardinales por Hall et al en 1969 [1, 2].

Las caracteristicas clinicas mas comunes son:

Trombocitopenia (100 %): sintomatica en mas del 90% de los casos dentro de los primeros
cuatro meses de vida. Los recuentos de plaquetas suelen estar en el rango de 15 a 30 x 10°/L
en la infancia y mejoran a un rango casi normal en la edad adulta. Se cree que la
trombocitopenia es secundaria a una produccion alterada de plaquetas en la médula 6sea, a
pesar de la produccién normal de trombopoyetina y los niveles séricos levemente elevados.
El nimero de megacariocitos en la médula 6sea esta muy reducido. La agregacion plaquetaria
y los tiempos de supervivencia se reducen, pero la funcién plaguetaria general tiende a ser
normal y el sangrado es secundario a un bajo numero de plaquetas [3, 4].

Pdrpura, petequias, epistaxis, hemorragia digestiva, hemoptisis y hematuria son los sintomas
habituales. También puede ocurrir hemorragia intracerebral, pero es poco comun. La
trombocitopenia grave puede desencadenarse por estrés, infeccion, trastornos gastrointesti-
nales, embarazo y cirugia.

El riesgo de hemorragia puede ser mas grave de lo esperado por el recuento de plaquetas.
Algunos médicos sugieren que las pruebas de coagulacion avanzadas, incluida la
tromboelastografia y el analisis de la funcion plaquetaria, pueden tener un beneficio adicional
antes de una cirugia mayor. La principal causa de mortalidad es la hemorragia [5].
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Anomalias de las extremidades superiores (100 %): ausencia unilateral o bilateral del radio,
anomalias de la mano (presencia de pulgares, extension limitada de los dedos, hipoplasia de
los huesos del carpo y falange, anomalias cubitales, humerales y del hombro [4].

Anomalias de las extremidades inferiores (47 %—62 %): luxacién de cadera y rotula, displasia
o anquilosis de rodilla, focomelia, deformidades en valgo y varo del pie [4].

Intolerancia a la leche de vaca: la trombocitopenia puede precipitarse al beber leche de vaca
y aliviarse al excluirla de la dieta [4,6].

Anomalias urogenitales (6—23 %): ausencia de Utero y rifidn en herradura [4,6].
Anomalias cardiacas (22—33 %): tetralogia de Fallot, CIA, CIV [1].

Otras anomalias congénitas asociadas: micrognatia, paladar hendido, malformacion vascular
intracraneal y hemangioma capilar facial en la regién glabelar, epilepsia, escoliosis [6].

El diagndstico diferencial del sindrome de TAR incluye:
Anemia de Fanconi, sindrome de Roberts, sindrome de Holt-Oram, embriopatia por

talidomida, sindrome de Cornelia de Lange, asociacién VACTERL, sindrome CHILD, trisomia
13 y 18 y sindrome de Rapadilino.

Medicina en elaboracién
Quizas haya nuevos conocimientos
Cada paciente es Unico

Quiza el diagndstico sea erréneo

Puede encontrar mas informacion sobre la enfermedad, centros de referencia y
" asociaciones de pacientes en Orphanet: www.orpha.net
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Cirugiatipica

El tratamiento de las anomalias musculoesqueléticas incluye cirugia reconstructiva ortopédica
con posterior ajuste de ortesis y protesis, cirugia dental y ortodontica, cirugia cardiaca,
esplenectomia, cesérea, cateterismo cardiaco, cirugia maxilofacial y cirugia plastica. Cirugia
de mano en centros especializados.

Tipo de anestesia

La anestesia regional puede estar contraindicada segun la gravedad de la trombocitopenia.
Los bloqueos de nervios periféricos o neuroaxiales, si se realizan, deben tener en cuenta el
estado de la coagulacién y los posibles riesgos y beneficios de la técnica. No se ha establecido
un recuento de plaquetas seguro en este sindrome, pero se recomienda un recuento
plaquetario superior a 80x109/L para la insercion y retirada de un catéter epidural [7].

Debe alcanzarse un recuento plaguetario de al menos 80x10%L antes de realizar la anestesia
neuraxial [7].

Fisher et al informaron de 9 casos en 4 pacientes con sindrome de TAR que tuvieron un
blogueo exitoso del plexo braquial axilar para analgesia y anestesia perioperatoria [8].

Se han publicado informes de casos que describen el manejo anestésico de pacientes con

sindrome de TAR que fueron sometidos a procedimientos ortopédicos, cesarea, operaciones
cardiacas y/o cirugia laparoscépica con anestesia general [8,9,10,11].

Procedimientos diagndsticos adicionales necesarios (preoperatorios)

Para evaluar la gravedad de la enfermedad en un individuo diagnosticado con sindrome TAR,
se recomiendan:

Andlisis genético (presencia de SNP y microdeleciones o mutaciones en RBM8A). En
presencia de aplasia del pulgar, debe excluirse la anemia de Fanconi mediante andlisis de
rotura cromosoémica.

- Numero y funcién plaquetaria. Sin embargo, es posible que los valores no reflejen
completamente el riesgo de hemorragia.

- Los hallazgos anatomicos de las extremidades superiores e inferiores pueden conducir a
dificultades extremas con el acceso vascular y sitios limitados para la monitorizacion invasiva
y no invasiva de la presion arterial. Debe utilizarse una monitorizacion no invasiva donde sea
posible.

- ECG vy ecocardiografia para establecer la presencia o el alcance de cualquier anomalia
cardiaca.

- Evaluacion de la estructura renal y la funcion renal relevante para la anestesia [13].
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Preparacion especifica para tratamiento de la via aérea

La evaluacion integral de la via aérea es esencial, especialmente si hay micrognatia y paladar
hendido, y debe establecerse un plan detallado para el manejo de la via aérea.

Preparacion especifica para transfusiéon o administracion de productos sanguineos

Como la trombocitopenia es la principal caracteristica clinica, la transfusién de plaquetas
resulta el pilar del tratamiento. Las plaquetas estan disponibles como:

Plaquetas de donantes aleatorios: generalmente disponibles como unidades de féresis, una
dosis terapéutica para adultos (DTA) equivale a de cuatro a seis unidades de un solo donante.
En los nifios, la dosis es de 10 a 15 ml/kg [7].

O:

Plaquetas seleccionadas por HLA (como unidades de féresis): producto de eleccion para
todos los pacientes con sindrome TAR [7].

Los pacientes con sindrome TAR pueden requerir una transfusion de sangre durante una
cirugia invasiva y una pérdida de sangre significativa.

El &cido tranexamico y la desmopresina (DDAVP) se han utilizado terapéuticamente para
prevenir o controlar el sangrado relacionado con la trombocitopenia [7].

El factor VIl activado recombinante se ha utilizado con éxito como una opcién alternativa para
reducir la hemorragia significativa en la cirugia programada [17].

Hay un pequefio nimero de casos que describen la administraciébn de eritropoyetina
recombinante e interleucina recombinante [6] para inducir un aumento en el recuento de
plaquetas de cara a una cirugia electiva en pacientes con sindrome de TAR [14,15]. Aunque
hasta la fecha no se han estudiado en este grupo de pacientes, eltrombopag y romiplostim
pueden ser opciones terapéuticas para aumentar el recuento plaquetario. Se recomienda
encarecidamente consultar con un hematologo antes de considerar estas terapias.

Se ha informado del trasplante de médula 6ésea como una opcién de tratamiento en un

paciente con sindrome de TAR con trombocitopenia persistente y complicaciones
hemorréagicas [18].

Preparacion especifica para anticoagulacion

No existen recomendaciones especificas para la anticoagulacion en pacientes con sindrome
TAR.

Para los pacientes con riesgo de trombosis, debe sopesarse de forma individual el uso de
anticoagulantes frente al riesgo de hemorragia en presencia de trombocitopenia. No se ha
determinado el riesgo de enfermedad tromboembodlica en el sindrome de TAR. En pediatria,
existe un mayor riesgo en aquellos con TVP/EP previa, ingreso prolongado en la unidad de
cuidados intensivos y aquellos con catéteres centrales, especialmente a nivel femoral [21].
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También se debe considerar la profilaxis mecanica (medias de compresién, dispositivos
neumaticos e inmovilizacion temprana).

Para la dosis terapéutica, la anticoagulacion en pacientes con trombocitopenia grave, las
guias angloamericanas contra el cancer sobre anticoagulaciébn en pacientes con céncer
recomiendan:

No se administra anticoagulacion, independientemente de la cantidad de plaquetas, en
pacientes con hemorragia potencialmente mortal o hemorragia que requiere transfusion
(grado 1lI/IV de la OMS). Considerar un filtro de vena cava en pacientes con TVP [15]. En
todos los demas pacientes (sin hemorragia, petequias, hematomas, hemoglobina estable
(grado O / I / 1l de la OMS) considerar la anticoagulacion [15]. En pacientes con recuento
plaquetario 250 x 10°%L, iniciar la anticoagulacién a dosis estandar [15]. Con un recuento <50
x10°%L, administrar la mitad de la dosis estandar y aumentar a la dosis completa cuando las
plaquetas sean 250 x10°%/L [15].

Precauciones especiales para la colocacion, transporte o movilizacién

Los pacientes con sindrome TAR son tipicamente de baja estatura, con multiples anomalias
musculoesqueléticas, se han sometido a numerosas cirugias y tienen algunos dispositivos
adaptativos ortopédicos instalados. Se necesita una atencién meticulosa para proteger los
puntos de presién y las extremidades durante el transporte y el posicionamiento en la mesa
de operaciones.

Probable interaccion entre los agentes anestésicos y medicaciéon crénica que toma el
paciente

No se han descrito interacciones medicamentosas.

Evitar los AINE y la aspirina (posible exacerbacion de la disfuncion plaquetaria).

Procedimientos anestésicos

Los pacientes con sindrome TAR se consideran pacientes de alto riesgo anestésico y deben
ser evaluados en una clinica de evaluacion preoperatoria o por especialistas experimentados
antes de su cirugia.

Multiples canulaciones venosas antes de la cirugia y anomalias anatomicas pueden resultar
en dificultades extremas con el acceso venoso y arterial. La ecografia puede ser Util para el
acceso vascular [9].

La micrognatia esta presente en mas del 50% de los pacientes y puede estar asociada con
una intubacion dificil [5].
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Monitorizacién especial o adicional

La colocacion del manguito de presién arterial puede resultar dificil o imposible. El acceso
femoral o braquial debe considerarse como alternativas para la monitorizacién invasiva.

Las vias centrales tunelizadas o de acceso periférico pueden ser beneficiosas para multiples

cirugias que requieran la administracion de hemoderivados y la toma de muestras de sangre
en el perioperatorio [9,18].

Posibles complicaciones

Debido a la presencia de enfermedad cardiaca, puede haber un aumento en el riesgo de
embolia paradéjica.

Mayor riesgo de enfermedades de origen sanguineo y aloinmunizacién debido a transfusiones
frecuentes.

Sangrado del sitio quirargico, vias centrales y arteriales, garganta y trdquea (mascarilla
laringea y TET) y blogueos neuroaxiales debido a la trombocitopenia.

Cuidados postoperatorios

Se recomienda una unidad de alta vigilancia/cuidados intermedios durante 24 horas,
prestando mucha atencién al estado de la coagulacion.

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

La trombocitopenia puede exacerbarse por una enfermedad intercurrente, en particular una
infeccion.

Anestesia ambulatoria

La idoneidad para el paciente ambulatorio depende de la gravedad de la enfermedad y del
procedimiento quirdrgico.

Anestesia obstétrica

La trombocitopenia puede exacerbarse durante el embarazo.

Las principales consideraciones en la atencion periparto son el impacto de la trombocitope-
nia en la viabilidad del bloqueo neuroaxial, hemorragia quirargica y dificil acceso vascular.
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Se debe establecer una estrategia detallada de antemano entre el hematologo, el obstetra y
el anestesista.

No se ha establecido un nivel seguro de recuento de plaguetas para realizar un bloqueo
neuroaxial. Hasta la fecha, no se ha descrito ni anestesia ni analgesia neuroaxial en pacientes
con sindrome de TAR.

Estrategias alternativas son la PCA de remifentanilo para analgesia en el trabajo de parto y el
abordaje multimodal con PCA de opioide para analgesia post cesarea.

Lynch et al. han informado sobre el manejo anestésico para cesarea de una parturienta con
sindrome de TAR, el cual se ha complicado por una marcada trombocitopenia y un dificil
acceso vascular [9].

Bot-Robin et al [19] describieron otro caso de manejo anestésico de una primipara con
sindrome TAR y trombocitopenia agravada al final del embarazo, tratada con éxito con
esteroides.

La evaluacion de la coagulopatia en una paciente con sindrome de TAR sometida a cesarea
mediante TEG ha sido informada por Gauthama y cols., pero sigue sin ser validada [16].

Wax et al han informado del sindrome TAR de una gestante, complicado con preeclampsia

grave y destacaron la importancia de la planificacion de antemano del acceso vascular, la
eleccién de la técnica anestésica y la colaboracién con el banco de sangre local [20].
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