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Raccomandazioni per I'anestesia in pazienti affetti da

Sindrome di Treacher Collins

Nome della Malattia: Sindrome di Treacher Collins

ICD10: Q 75.4
Sinonimi: Disostosi mandibolo-facciale, Sindrome di Franceschetti-Zwahlen-Klein

La Sindrome di Treacher Collins (TCS) € un raro disordine dello sviluppo cranio-facciale, ha
un’incidenza approssimativa di 1:50.000 nati vivi ed & dovuto a mutazioni del gene TCOF1

().

Nonostante Thomson (2) e Berry (3) siano probabilmente stati i primi a descrivere i segni
associati a questa sindrome, fu il dott. Edward Treacher Collins, un chirurgo ed oculista
inglese, che caratterizzd per primo questa condizione nel 1900 (4,5). La sindrome si
trasmette in maniera autosomica dominante con penetranza variabile. Circa il 60% dei casi
deriva da mutazioni de novo del gene TCOF1 senza casi precedenti in famiglia. Si tratta di
un disordine della proliferazione delle cellule della cresta neurale e coinvolge il primo e il
secondo arco branchiale. Per questo le manifestazioni cliniche, di gravita variabile, sono
bilaterali, simmetriche e limitate alla regione della testa e del collo.

La medicina € in continuo progresso
Sono disponibili nuove conoscenze
Ogni paziente & unico

Considerare diagnosi errata

Per ulteriori informazioni sulla malattia, sui centri di riferimento e associazioni dei pazienti
“ consultare Orphanet: www.orpha.net



http://www.orpha.net/

Descrizione della Malattia

Le principali caratteristiche rilevanti per I'anestesia e l'intubazione sono l'ipoplasia dell’'osso
mascellare, zigomatico e mandibolare, I'apertura limitata della bocca, il palato ogivale e le
severe anomalie dell’articolazione temporo-mandibolare.

Si osserva inoltre una ipoplasia predominante dei tessuti molli della guancia, della regione
orbitaria inferiore e della mascella, piega anti mongolica delle rime palpebrali, il coloboma del
terzo laterale della rima palpebrale con assenza delle ciglia. Sono presenti inoltre anomalie
dell'orecchio esterno che includono anotia, atresia del condotto uditivo esterno e anomalie
della catena ossicolare. E comune anche la presenza di retro- e micrognazia.

Il 35% dei pazienti & affetto da palatoschisi e il 30-40% ha ur’insufficienza velo-faringea
congenita.

Altre manifestazioni associate sono linsufficienza respiratoria cronica, apnea ostruttiva
durante il sonno (OSA) e morte improvvisa .

Manifestazioni meno comuni sono anomalie spinali e cardiache. Le persone con TCS in
genere non hanno deficit intellettivi.

L’anestesia in questi pazienti € impegnativa in quanto la ventilazione in maschera e

lintubazione possono essere difficili usando le metodiche consuete (6,7). Questo aspetto
venne per la prima volta descritto da Ross nel 1963 (8).

Chirurgia tipica

Chirurgia delle vie aeree: distrazione mandibolare, tracheotomia.

Craniofacciale: palatoplastica, chirurgia orbito-zigomatica (incluso innesto osseo), chirurgia
ortognatica della mascella (es. osteotomia di Le Fort I) e/o della mandibola (9).

ENT: inserzione di drenaggio timpanico, otoplastica.

Tipo di Anestesia

Prevedere una difficile gestione delle vie aeree € la considerazione anestesiologica di base
(vedi oltre). Non ci sono controindicazioni conosciute ad alcun farmaco anestesiologico
specifico né ad alcuna tecnica specifica al di la di queste considerazioni.

Ad ogni modo, in pazienti adulti potrebbe essere preferibile, quando possibile, usare tecniche
di anestesia loco-regionale, in modo da evitare di dover gestire delle vie aeree difficili.
L’anestesia/analgesia loco- regionale puo inoltre ridurre il rischio di ostruzione delle vie aeree
nel periodo postoperatorio, riducendo il consumo di oppioidi.

Procedure diagnostiche aggiuntive (preoperatorie)

| pazienti possono presentare apnee nel sonno (OSA) e la polisonnografia & giustificabile in
casi selezionati).
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Accorgimenti particolari riguardo la gestione delle vie aeree

Il principale problema nel corso dell’anestesia & rappresentato da una difficile gestione delle
vie aeree ed é consigliabile prepararsi in anticipo per questa situazione.

In un terzo dei pazienti la ventilazione con maschera facciale, con o senza cannula
orofaringea, dopo induzione dell’anestesia, & stata descritta come difficile (6). Una grande
percentuale dei bambini con TCS viene intubato usando tecniche alternative alla
laringoscopia convenzionale.

La laringoscopia diretta diventa piu difficile con 'aumentare dell’'eta (6). Per questo motivo, la
preparazione anticipata per una via aerea difficile dovrebbe essere sempre preso in
considerazione per un paziente affetto da TCS, anche se precedenti intubazioni hon sono
state segnalate come difficili.

Inoltre, a differenza dei pazienti con la sequenza Pierre Robin, i pazienti con TCS, anche
dopo la correzione chirurgica della retrognazia con distrazione mandibolare, potrebbero
essere difficili da intubare (10).

La preparazione anticipata per una difficile gestione delle vie aeree include:
. Anamnesi positiva per precedente intubazione difficile

. Esame clinico delle vie aeree, compreso la valutazione dell’apertura della bocca,
mobilita dell’articolazione temporo-mandibolare e impianto dentario.

. Disponibilita in sala operatoria di tutti i presidi necessari per un’ intubazione difficile e
di un equipe qualificata. Questo include la disponibilita di presidi alternativi per la gestione
delle vie aeree in accordo con gli algoritmi per le vie aeree difficili (11,12) come ad es.:
mandrino rigido, bougie, videolaringoscopio, fibroscopio, presenza di un secondo
anestesista, tecnica di approccio paraglottico con lama retta (13). La maschera laringea
(LMA) (6) o i presidi sopraglottici di seconda generazione come la I-gel (14), sono stati usati
Ccon successo per permettere una adeguata assicurazione delle vie aeree in pazienti con
TCS quando l'intubazione si era resa difficile. Tutti i presidi necessari e I'equipe esperta per
lo scenario “non intubabile, non ossigenabile” devono essere disponibili in sala operatoria
(11, 12, 15).

Accorgimenti particolari per la trasfusione o la somministrazione di emoderivati

Non riportati.

Accorgimenti particolari per la somministrazione di anticoagulanti

Non riportati.
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Accorgimenti particolari riguardo il posizionamento, il trasporto e la mobilizzazione

E opportuno assicurare la protezione degli occhi durante la chirurgia craniofacciale e
Otorinolaringoiatrica — p.e. lubrificazione e chiusura palpebrale.

Probabili interazioni tra agenti anestetici e terapia abituale del paziente

Non riportate.

Procedura anestesiologica

Evitare premedicazione sedativa quando possibile. L’eccessivo uso di oppioidi nel periodo
post operatorio dovrebbe essere evitato per il rischio di ostruzione delle vie aeree.
Considerare I'uso dell’'anestesia loco-regionale e di tecniche in grado di ridurre il consumo di
oppioidi.

Prepararsi sempre anticipatamente per una difficile gestione delle vie aeree (vedi la sezione
“Accorgimenti particolari per la gestione delle vie aeree”). Tecniche anestesiologiche per una
difficile gestione delle vie aeree solitamente includono il mantenimento della respirazione
spontanea per quanto possibile. Un induzione inalatoria, l'infusione di remifentanil o
dexmedetomidina possono permettere l'intubazione mantenendo il respiro spontaneo. La
capacita di ventilare il paziente con pallone e maschera facciale dovrebbe essere confermata
prima di somministrare bloccanti neuromuscolari (a meno che non sia presente
laringospasmo).

Il paziente dovrebbe essere estubato solo quando € completamente sveglio rimanendo
comunque pronti per una eventuale reintubazione (16).

Monitoraggio specifico o aggiuntivo

Il tipo di chirurgia condiziona il tipo di monitoraggio.

Il tubo endotracheale deve essere fissato con grande cura ( tenendo conto del campo
operatorio) perché si potrebbe dislocare durante I'intervento (6).

Il monitoraggio del’lETCO2 & indispensabile per confermare l'intubazione e riconoscere il
dislocamento del presidio.

Nel postoperatorio, € importante monitorare i segni di ostruzione delle vie aeree.

Possibili Complicazioni

Le manovre ed i presidi usati durante la gestione di una via aerea difficile possono causare
complicazioni come traumi dentari, lacerazioni delle labbra e delle gengive, edema post-
estubazione e stridore.
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La dislocazione intraoperatoria del tubo endotracheale e stata descritta (6).

E stata descritta una rottura gastrica in un bambino in seguito ad uno scenario “Can'’t
intubate, can’t oxygenate (CICO) (17).

Assistenza postoperatoria

Nel postoperatorio, & importante monitorare i segni di ostruzione delle via aeree (compreso
lo stridore), particolarmente in pazienti con apnee nel sonno (OSA). La CPAP puod essere
necessaria per mantenere un’adeguata ossigenazione nel periodo postoperatorio.

La scelta del reparto postoperatorio piu appropriato dipende dal tipo di chirurgia e dalle vie
aeree del paziente. Un ricovero in Terapia Intensiva (ICU) potrebbe essere indicato. Se il
paziente non viene ammesso in ICU, il monitoraggio della SpO2 é indispensabile nella sala
risveglio in modo da riconoscere precocemente problemi respiratori.

Informazioni riguardo a situazioni di emergenza / diagnosi differenziale

Il piu comune scenario d’emergenza incontrato nell’anestesia della TCS & il “can’t intubate,
can’t oxygenate” (CICO).

Anestesia ambulatoriale

E consigliabile basarsi, caso per caso, sullimpatto della chirurgia e dellanestesia sulle vie
aeree del paziente.

Anestesia ostetrica

Il trasferimento in un centro idoneo e 'uso dell'anestesia loco-regionale sono preferibili, dove
possibile. Nel’'urgenza, dopo un’intubazione fallita, la maschera laringea (LMA) (18) o un
dispositivo sopraglottico di seconda generazione come la i-gel (14) sono stati utilizzati con
successo per assicurare le vie aeree anche uno scenario di taglio cesareo d’emergenza (18).
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SARNEePI Gruppo di Studio sulle Malattie Rare
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