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Recomendaciones para la anestesia de pacientes
afectados por el sindrome de
Walker-Warburg

Nombre de la enfermedad: sindrome de Walker-Warburg

CIE 10: Q04.3

Sinénimos: sindrome de Warburg, sindrome HARD (hidrocefalia, agiria, displasia de
retina) o sindrome HARDE (E de encefalocele), sindrome de Chemke, sindrome de
displasia cerebro-ocular-distrofia muscular, disgenesia cerebro-ocular, sindrome de
Pagon. La enfermedad musculo, ojo, cerebro comparte muchas caracteristicas con el
sindrome Walker-Warburg y ha sido utilizado como sinénimo a veces. Sin embargo, la
mayoria de autores consideran ambas entidades como sindromes diferentes. Se utiliza
también a veces como sinénimo la lisencefalia tipo Il, pero actualmente es un término
amplio que se aplica a otros sindromes similares con lisencefalia en empedrado
(cobblestone lissencephaly).

Resumen de la enfermedad: el sindrome de Walker-Warburg (SWW) es un trastorno
infrecuente autosémico recesivo, con una incidencia estimada alrededor de 1-
2/100,000 nacidos vivos. En un tercio de casos, el SWW se debe a defectos en los
genes que codifican las proteinas Omanosiltransferasas (POMT 1 o 2), 0 a mutaciones
en las proteinas fukutina o proteina relacionada con la fukutina (FKRP), las cuales
tienen un papel en la regulacién de la interaccion entre el citoesqueleto y la matriz
extracelular en las neuronas y las células musculares. El sindrome se caracteriza por
la triada distrofia muscular, anomalias cerebrales y oculares. De hecho, el SWW se
considera la forma més severa de distrofia muscular congénita (DMC). Las anomalias
cerebrales incluyen de manera caracteristica lisencefalia en empedrado y
malformaciones cerebelosas, aunque se describen también con frecuencia
hidrocefalia, malformacion de Dandy- Walker y encefaloceles. Las anomalias oculares
suelen ser malformaciones retinianas y de la cAmara anterior, y ocasionalmente
glaucoma, cataratas, microftalmia y colobomas. Las malformaciones faciales y
orofaringeas, incluyendo micrognatia, apertura limitada de la boca, labio leporino y
paladar hendido, se han descrito con frecuencia y pueden conllevar dificultad en el
tratamiento de la via aérea. Se han descrito incidentalmente otras caracteristicas como
malformaciones urogenitales (por ejemplo hidronefrosis, riflones quisticos, anomalias
genitales), defectos del septo ventricular, cardiomiopatia, microtia, conductos auditivos
ausentes, ano imperforado o hipotiroidismo. Los pacientes tienen riesgo aumentado de
apnea central y obstructiva, convulsiones y vaciamiento gastrico retardado. No hay
tratamiento especifico. Se requieren intervenciones quirdrgicas para tratamiento de la
hidrocefalia o para reparar las malformaciones. Los pacientes afectados suelen
fallecer antes de los 3 afios de edad por insuficiencia respiratoria y neumonia.
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La medicina evoluciona constantemente y quiz haya nuevos conocimientos no
actualizados en este documento.

Las recomendaciones no son reglas estrictas, sino un marco de referencia para
guiar la toma de decisiones.

Cada paciente es Unico y las circunstancias individuales deben guiar el cuidado
médico.

El diagndstico puede ser erroneo; en caso de duda, debe ser confirmado.

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

www.orphananesthesia.eu



http://www.orphananesthesia.eu/
http://www.orpha.net/

Cirugia habitual

Shunt ventriculoperitoneal, reparacion de encefalocele, ventriculostomia, reparacion de
labio leporino, reparacion de paladar hendido.

Tipo de anestesia

Los procedimientos habituales requieren anestesia general. Los procedimientos que se
recomiendan para premedicacion y ayuno preoperatorio, induccién y mantenimiento de
la anestesia asi como consideraciones postoperatorias se describen mas adelante.

No hay comunicaciones de anestesia regional o local en la literatura. Basados en la
informacién disponible de SWW, no hay razén para asumir que estas técnicas estén
contraindicadas de manera general. Debe evitarse la anestesia neuraxial en pacientes
con hidrocefalia no tratada. Debido a que el dolor es dificil de medir por el retraso mental
severo y a que los opioides deben ser evitados, la anestesia regional — especialmente
los blogueos periféricos — pueden ser una opcion atractiva para tratamiento del dolor
postoperatorio.

Procedimientos diagndésticos preoperatorios adicionales necesarios (ademas de
los cuidados estandar)

Los pacientes con la forma caracteristica de SWW tienen la triada de anomalias
musculares, cerebrales y oculares como se describi6 antes. Sin embargo, la
presentacion clinica es heterogénea y los rasgos menos frecuentes pueden condicionar
problemas particulares en el perioperatorio. La evaluacion preoperatoria debe dirigirse
a identificarlos lo que permitira una planificacibn meticulosa del procedimiento
anestésico. En particular, los pacientes deben evaluarse detenidamente respecto a
malformaciones faciales y orofaringeas que podrian impedir la ventilacién con mascarilla
y la intubacion traqueal. Las caracteristicas cardiacas como cardiomiopatia o defectos
del septo ventricular no deben pasar desapercibidas durante la evaluacion
preoperatoria. Aunque hay evidencia limitada de utilidad de pruebas de laboratorio de
rutina o radiol6gicas, deben considerarse para identificar patologia adicional, como
afectacion renal. Los niveles de creatinkinasa sérica estan elevados de manera tipica
en los pacientes con SWW debido a la distrofia muscular. En caso de sospecha (no
diagnosticada) de miopatia, es crucial determinacion preoperatoria de lactato y
creatinkinasa.

Preparacion especial para el tratamiento de la via aérea

Los pacientes con SWW tienen riesgo de manejo dificil de via aérea cuando hay mal-
formaciones faciales u orofaringeas. Debe prepararse equipo especializado, personal
experimentado (por ejemplo anestesiologo pediatrico; ORL pediatrico) y planes de
rescate de acuerdo con protocolos locales y algoritmos de via aérea dificil. El equipo
especial debe incluir dispositivos alternativos de via aérea, como palas de diversos
tipos y tamafios, dispositivos supragléticos de via aérea, videolaringoscopio y equipo
de intubacion fibréptica. Puede ser ventajosa una técnica de induccién que preserve la
ventilacion espontanea hasta asegurar adecuada ventilacion con mascarilla. Puede ser
tenidas en cuenta intubacion fibroptica a través de mascarilla facial o laringea. No
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obstante, en casos de hidrocefalia no tratada, debe evitarse hipercapnia durante la
induccién y manejo de via aérea.

Preparacion especial para transfusion o administracion de productos hematicos

No hay evidencias de que sean necesarios de manera especial productos heméticos en
pacientes con SWW. Los procedimientos quirdrgicos habituales en estos pacientes no
estan asociados a pérdidas de sangre excesivas. No obstante, el mecanismo patogénico
de la distrofia muscular implica la inhibicion de la integracion de la distrofina en la
membrana celular, como en la distrofia Duchenne y se sabe que estos tienen aumento
de pérdidas hematicas intraoperatorias. Por tanto, especialmente antes de cirugia
mayor se debe estar preparados para mayores pérdidas que en el nifio sano.

Preparacion especial para anticoagulacion

No hay evidencia de trastornos de la coagulacibn o de necesidad especial para
anticoagulacién en pacientes con SWW. Pero, ya que se ha demostrado en otras
distrofias musculares (secundaria a la degeneracién muscular) un aumento de la
coagulacion y fibrinolisis, debe tenerse en cuenta en pacientes con SWW sometidos a
cirugia mayor.

Precauciones para el posicionamiento, transporte o movilizacién del paciente

La bibliografia no evidencia que haya que tomar precauciones particulares para
posicionamiento, transporte o movilizacion. Sin embargo, por la distrofia muscular,
debilidad muscular e hipotonia, un cuidado especial es importante. Como pueden tener
defectos craneales y encefalocele, debe tenerse cuidado en evitar presién accidental
sobre el tejido cerebral.

Interacciones entre medicacidn crénica del paciente y farmacos anestésicos

No se ha comunicado medicacion a largo plazo caracteristica en los pacientes con
SWW.

Procedimiento anestésico

Debido al riesgo aumentado de apnea central y obstructiva, asi como a funcién pulmonar
deteriorada secundaria a la distrofia muscular, puede ser méas seguro evitar
premedicacion sedante.

No ha sido aclarado si los procedimientos estdndar de ayuno preoperatorio deben ser
modificados en pacientes con SWW. En general, los pacientes con retraso mental grave
e hidrocefalia tienen riesgo aumentado de vaciamiento gastrico retardado y de
aspiracion pulmonar del contenido géstrico. Por otra parte, ayuno prolongado se asocio
a riesgo de hipoglucemia e hipovolemia en neonatos. Los pacientes deben evaluarse
para ver signos de retencidon gastrica y reflujo gastroesofégico, y los requerimientos de
ayuno y el riesgo de aspiracion determinados de manera individual. Aporta informacion
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atil para determinar el contenido gastrico preoperatorio una eco-grafia del antro del
estbmago. Si se considera necesario un tiempo de ayuno largo es apropiado
suplementar con fluidos intravenosos y glucosa.

Se ha probado asociacion entre distrofia muscular congénita e hipertermia maligna solo
en la enfermedad de los cuerpos centrales (central core disease) y en el sindrome de
King-Denborough. Pero los pacientes con distrofia muscular expuestos a anesté-sicos
volatiles pueden desarrollar complicaciones cardiacas relacionadas con la enfermedad
0, mas raramente, rabdomiolisis masiva similar a hipertermia maligna. Asi, los
anestésicos volatiles deben usarse con precaucion y tras analisis individual riesgo-
beneficio. En contraste, la administraciéon de succinilcolina a pacientes con distrofia
muscular se ha asociado a hiperkalemia que pone en riesgo la vida y debe ser evitada
en pacientes con SWW. Los opiaceos y blogueantes neuromusculares no-despolari-
zantes (BND) deben emplearse con cautela, ya que los pacientes tienen riesgo
aumentado de depresion respiratoria y complicaciones. Por tanto debe usarse monitori-
zacién neuromuscular (tren de cuatro, TOF) en todos los pacientes que reciban agentes
BND.

Debe anticiparse via aérea dificil en la induccion de la anestesia (ver antes para
detalles).

El manejo intraoperatorio debe dirigirse a mantener oxigenaciéon adecuada y estabilidad
hemodinamica, particularmente preservar la perfusion cerebral y oxigenacion en
pacientes con hidrocéfalo que estén en riesgo de aumento de la presion intracraneal
(PIC). Para evitar aumentos adicionales de la PIC por la tos debida al tubo traqueal
puede ser necesario usar BNM. La ventilacién ira dirigida a normocapnia para evitar
incremento de la PIC por vasodilatacién cerebral hipercidpnica. La hemodinamica
adecuada vy el estatus de volumen ayudaran también a evitar complicaciones renales
postoperatorias.

Monitorizacién especial o adicional

La monitorizacion estandar perioperatoria es usualmente suficiente, con pulsioximetria,
ECG, presion arterial no invasiva, capnografia, temperatura y TOF. Debe considerarse
monitorizacion invasiva adicional cuando hay comorbilidad cardiaca (p.e.,
cardiomiopatia), cuando se planifica cirugia invasiva o larga, o para el tratamiento de
complicaciones perioperatorias (p.e., rabdomiolisis).

Complicaciones posibles

Los problemas en el tratamiento dela via aérea puede causar hipoxia severa. Aunque
se ha sugerido riesgo aumentado de aspiracion del contenido géstrico, la evidencia es
muy limitada.

Succinilcolina no debe usarse nunca en pacientes con SWW diagnosticado o
sospechado por el riesgo de hiperkalemia que comprometa la vida. Los anestésicos
volatiles deben ser usados tras consideracion del cociente riesgo beneficio.

Los aumentos en la PIC pueden comprometer la perfusién y oxigenacion cerebrales.
Los pacientes con encefalocele anestesiados deben ser posicionados con mucho
cuidado para evitar presion en el encefalocele y ademas en la PIC.

Estos pacientes pueden tener mayor riesgo de convulsiones sobre todo si el tratamiento
antiepiléptico no se sigue en el perioperatorio.

Los pacientes tienen riesgo aumentado de complicaciones respiratorias por la debilidad
muscular asi como por la apnea central u obstructiva, especialmente en el periodo
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postoperatorio o cuando se han administrado farmacos sedantes u opioides.

Se ha descrito un aumento del riesgo de fracaso renal en el postoperatorio que debe
preverse en pacientes con malformaciones urogenitales o afectacion renal preexistente.

Cuidados postoperatorios

Es crucial asegurar que los efectos de los BNM son abolidos antes de la extubacion.
Los pacientes con SWW deben ser transferidos a una unidad de cuidados
postoperatorios capaz de proporcionar cuidados intensivos avanzados. Para el dolor
postoperatorio los opioides deben usarse restrictivamente para evitar depresion
respiratoria o complicaciones respiratorias. Por tanto, es deseable una terapia
analgésica multimodal que incluya anestesia regional y evite opioides. Como los
pacientes estan en riesgo de desarrollar complicaciones postoperatorias o renales la
monitorizacién debe contemplar esto.

Problemas agudos relacionados con la enfermedad que pueden confundir
durante la anestesia y la recuperacion

Ciertas emergencias tiene origen en situaciones de “no ventilable no intubable”. Ver
https://www.das.uk.com/guidelines/paediatric-difficult-airway-guidelines.

Se ha descrito situaciones agudas de hiperkalemia y rabdomiolisis tras el uso de
succinilcolina que ponen en riesgo la vida .

Cuando se emplean anestésicos volatiles por mucho tiempo en pacientes con miopatia
severa debe tenerse alto grado de sospecha de rabdomiolisis.

Anestesia ambulatoria

No hay casos comunicados de anestesia ambulatoria en la bibliografia. Dados los
problemas potenciales que pueden ocurrir en el postoperatorio sugerimos que las
intervenciones de los nifios con SWW deben ser con ingreso.

Anestesia obstétrica

Los pacientes con SWW suelen fallecer antes de los 3 afios, por tanto, no hay casos
de gestantes.
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