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Recomendaciones para la anestesia de pacientes con

Sindrome de Treacher Collins

Nombre de la enfermedad: Sindrome de Treacher Collins
CIE 10: Q75.4
Sindnimos: Disostosis mandibulofacial, sindrome de Franceschetti-Zwahlen-Klein

Resumen de la enfermedad: El sindrome de Treacher Collins (STC) es un trastorno poco
frecuente del desarrollo craneofacial con una incidencia de aproximadamente 1:50.000
nacidos vivos como resultado de mutaciones en el gen TCOF1 (1). Aunque Thomson (2) y
Berry (3) fueron probablemente los primeros en describir los signos ahora asociados con este
sindrome, fue el Dr. Edward Treacher Collins, un cirujano inglés y oftalmélogo, quien
caracterizé por primera vez la condicion en 1900 (4,5). Tiene herencia autosémica dominante
con penetrancia variable. Aproximadamente el 60% de los casos surgen de mutaciones de
novo en el gen TCOF 1 sin antecedentes familiares (1). Es un trastorno de la proliferacion
celular de la cresta neural que afecta al primer y segundo arco branquiales. Por tanto, es
bilateral, simétrico y restringido a la region de la cabeza y el cuello. Las caracteristicas clinicas
y la gravedad son variables.

Las caracteristicas relevantes para la anestesia y la intubacién incluyen hipoplasia 6sea que
afecta los huesos maxilar, cigomatico y mandibular, escasa apertura bucal, paladar arqueado
alto y anomalias graves de la articulacién temporomandibular. Otros hallazgos incluyen
hipoplasia predominante de tejidos blandos observada en el hueso malar, borde orbitario
inferior y mejilla, oblicuidad antimongoloide de las fisuras palpebrales, coloboma del tercio
externo de los parpados inferiores con ausencia de pestafias, anomalias del oido externo que
incluyen anotia con atresia del conducto auditivo externo y anomalias de la cadena osicular.
La retrognatia facial o la micrognatia también se suele asociar. El paladar hendido esta
presente en hasta el 35% de los pacientes y un 30-40% adicional tiene incompetencia
palatofaringea congénita. Otras caracteristicas son la deficiencia respiratoria crénica, la apnea
obstructiva del suefio (AOS) y la muerte subita. Los hallazgos poco frecuentes son anomalias
raquideas o cardiacas. Las personas con STC suelen tener una inteligencia normal.

La anestesia en pacientes que se presentan para cirugia es un desafio en vista de la dificultad
de ventilacion con mascarilla y de intubacion dificil por medios convencionales (6,7). Esto fue
descrito por primera vez por Ross en 1963 (8).
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Medicina en elaboracién
Quizéas haya nuevos conocimientos
Cada paciente es unico

Quiza el diagndstico sea erréneo

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

Cirugia de la via aérea: distraccion mandibular, traqueotomia

Craneofacial: reparacion de paladar hendido, cirugias orbitocigomaticas (incluido el injerto
0seo), cirugia ortognatica del maxilar (por ejemplo, osteotomia Le Fort I) y/o mandibula (9).

ORL: insercién de tubo de timpanostomia, otoplastia.

Tipo de anestesia

La anticipacién de una via aérea dificil es la consideracién anestésica clave (ver mas abajo).
No existen contraindicaciones conocidas para farmacos o técnicas anestésicas especificas
mas alla de esta consideracion.

Sin embargo, en pacientes adultos puede ser preferible emplear técnicas de anestesia
regional cuando sea posible para evitar la necesidad de manejar la via aérea dificil. La
anestesia / analgesia regional también puede reducir el riesgo de obstrucciéon de las vias
respiratorias en el postoperatorio al reducir las necesidades de opioides.

Procedimientos diagndsticos adicionales necesarios (preoperatorios)

Puede haber apnea obstructiva del suefio coexistente (el estudio del suefio puede estar
justificado en casos individuales).

Preparacion especifica para tratamiento de la via aérea

Hay gue anticiparse para una via aérea dificil anticipada, ya que este es el problema mas
frecuente durante la anestesia.

Se ha descrito como dificil en un tercio de los pacientes la ventilacién inicial con mascarilla,
con o sin dispositivo orofaringeo de via aérea tras la induccién de la anestesia (6). Una gran
proporcion de nifios con STC requieren técnicas de intubacion distintas de la laringoscopia
directa convencional.

La laringoscopia directa se vuelve més dificil con la edad (6). Por lo tanto, siempre se debe
realizar la preparacion para una via aérea dificil anticipada para un paciente con STC, incluso
si el manejo previo de la via aéreay la intubacién transcurrieron sin complicaciones. Ademas,
a diferencia de la secuencia de Pierre Robin, los pacientes con STC que han sido sometidos
a correccion quirdrgica con distraccion mandibular pueden resultar dificiles de intubar (10).

La preparacién para una via aérea dificil anticipada incluye:

e Historia previa de anestesia general e intubacion dificil.
e Examen clinico de las vias respiratorias, incluida la evaluacion de la apertura de la
boca, el movimiento de la articulacion temporomandibular y la implantacion dental.
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¢ Disponibilidad en el quiréfano de equipos necesarios para intubacion dificil y asistencia
especializada. Esto incluye una variedad de dispositivos y técnicas / planes
alternativos para las vias respiratorias como se describe en los algoritmos de la via
aérea dificil (11,12), tales como: estilete, fiador, videolaringoscopio, intubacién
fibroptica, técnica con dos anestesistas, técnica con hoja recta paraglosal (13). La
mascarilla laringea (LMA) (6) o los dispositivos supragloticos de via aérea de segunda
generaciéon como el i-gel (14) se han utilizado con éxito para proporcionar una via
aérea adecuada en STC cuando la intubacion fue dificil. Equipo y personal
experimentado para el escenario de una situaciéon de "no intubable, no oxigenable"
(CICO) debe estar disponible y en el quiréfano (11,12,15).

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 o0 movilizacién

La proteccion ocular puede estar justificada durante procedimientos craneofaciales o
otorrinolaringoldgicos, por ejemplo, lubricacion y cierre de parpados.

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

No se ha comunicado.

Procedimientos anestésicos

Evitar la premedicacion sedante cuando sea posible. Debe evitarse el uso excesivo de
opioides en el periodo postoperatorio debido al riesgo de obstruccién de las vias respiratorias.
En la medida de lo posible, deben utilizarse técnicas de analgesia regional y agentes para
evitar opioides.

Estar preparados siempre para una via aérea dificil anticipada (consulte la seccién “Prepara-
cion particular para el manejo de la via aérea”). La técnica de anestesia para una via aérea
dificil anticipada generalmente implica el mantenimiento de la ventilacion espontdnea en la
medida de lo posible. La anestesia inhalatoria o la infusion de remifentanilo o la infusion de
dexmedetomidina pueden proporcionar las condiciones adecuadas para la intubacién mien-
tras se mantiene la ventilacion espontanea. La permeabilidad de las vias respiratorias con
ventilacibn manual con bolsa y mascarilla debe confirmarse antes de considerar la
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administra—cion de un relajante muscular (una excepcion a esto puede ser la aparicion de
laringo-espasmo).

El paciente debe ser extubado solo cuando esté completamente despierto y teniendo a mano
todas las precauciones pro si es necesaria una nueva intubacion (16).

Monitorizacion especial o adicional

La naturaleza de la cirugia determinaré el grado de monitorizacion.

Tener mucho cuidado de que el tubo endotraqueal esté bien sujeto (fijacion adecuada
teniendo en cuenta el campo operatorio), ya que se ha informado de su desplazamiento
intraoperatorio (6). La monitorizacién de ETCO2 es obligatoria para confirmar la intubacion y
detectar la salida del dispositivo de las vias respiratorias.

Después de la operacién, es importante vigilar los signos de obstrucciéon de las vias
respiratorias.

Posibles complicaciones

La instrumentacion de las vias respiratorias en el contexto de una via aérea dificil puede
resultar en complicaciones de las vias respiratorias que incluyen traumatismo dental,
laceraciones en los labios o encias, edema y estridor posextubacion.

Se ha descrito el desplazamiento intraoperatorio del tubo endotraqueal (6).

La rotura gastrica se ha descrito en un escenario "no intubable, no oxigenable" en un nifio
a7).

Cuidados postoperatorios

Después de la operacién, es importante vigilar los signos de obstruccién de las vias
respiratorias (incluido el estridor), especialmente en pacientes con SAOS. Es posible que se
necesite CPAP en el periodo posoperatorio para la oxigenacion.

La eleccién adecuada de la ubicacién postoperatoria depende del tipo de cirugia y de las vias
respiratorias del paciente. Unidades de cuidados intensivos o de alta dependencia (UCI)
pueden ser apropiadas. Si no se ingresa en la UCI, la monitorizaciéon de la SpO2 es obligatoria
en la sala de recuperacion con un enfoque clinico en la deteccion temprana de problemas
respiratorios.

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 manifestacion propia de la enfermedad)

El escenario de emergencia mas probable durante la anestesia en el STC es el escenario "no
intubable, no oxigenable".
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Anestesia ambulatoria

Determinada caso a caso basada en el impacto de la cirugia y la anestesia en las vias
respira-torias del paciente.

Anestesia obstétrica

Las técnicas de anestesia regional y de derivacién temprana son preferibles cuando sea
posible.

En situaciones urgentes de intubacion fallida, se ha comunicado que la LMA (18) o los

dispositivos supragléticos de segunda generacién como el i-gel (14) proporcionan una via
aérea adecuada incluso en una ceséarea de emergencia (18).
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