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Recomendaciones para la anestesia de pacientes con

Sindrome de Williams

Nombre de la enfermedad: Sindrome de Williams
CIE 10: Q93.8
Sinénimos: Sindrome de Williams-Beuren

Resumen de la enfermedad: El sindrome de Wiliams (SW) es el resultado de una
microdelecién de genes contiguos en el cromosoma 7q11.23 [1]. Esta parte del genoma
incluye varios genes [2] como ELN (ELastiN), que codifica la proteina estructural de los tejidos
elastina [3] y Gtf2i (factor de transcripcion general ll-1), responsable de codificar una
fosfoproteina multifuncional implicada en la transcripcion y la transducciéon de sefales [4].
Secundario a la microdelecion, se origina un trastorno multisistémico que involucra el tejido
conectivo y los sistemas nervioso central y cardiovascular [5]. La incidencia de formas tipicas
es de 1/20.000 personas [6]. Clinicamente muestra la asociacibn estenosis aértica
supravalvular y/o estenosis de las ramas de las arterias pulmonares, retraso psicomotor y
dismorfia facial [7,8]. También se ha descrito la presencia de hipercalcemia neonatal [9]. La
dismorfia facial se caracteriza por un sindrome de facies élfica: patrén estrellado del iris [10],
frente ancha, protrusién periorbitaria, mejillas altas y redondeadas, mentén puntiagudo,
puente nasal , nariz hacia arriba, surco nasolabial largo y labio inferior ancho y evertido [ 11].
La alteracion orofacial mas frecuente es la maloclusion (94%) [12]. Ademas del retraso
psicomotor, estos pacientes tienen un perfil de CI (Coeficiente Intelectual) discordante a favor
de la prueba verbal [13]; son hipersociales y tienen una ansiedad importante [14,15]. También
tienen habilidades musicales [16,17]. Las anomalias cardiovasculares son frecuentes en el
SW [18], la mayoria son estenosis arteriales. Entre el 45 y el 75% de los pacientes con SW
presentan estenosis adrtica supravalvular y/o estenosis de las arterias pulmonares. El 80%
de los pacientes con SW asocian anomalias cardiacas (alteraciones de las valvulas aértica,
mitral y/o tricispide, hipertrofia ventricular) asi como enfermedad coronaria [19]. En un 20%
de los casos presenta arteriopatia sistémica a otros niveles, preferentemente en la aorta
toracica (que puede estar asociada a estenosis de la arteria renal), pero también en cuello,
extremidades, aorta abdominal... La mayoria de las alteraciones cardiovasculares se detectan
en el primer afio de vida [11]. También se puede asociar disfuncién endocrina [20,21],
enfisema pulmonar [2], manifestaciones oculares [22,23] o epilepsia [24].
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Medicina en elaboracién
Quizéas 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

La mayoria de los procedimientos quirtrgicos en pacientes con SW se levan a cabo durante
la infancia [18]. Los avances recientes en el campo médico y quirdrgico han mejorado la
esperanza de vida y, por lo tanto, los pacientes adultos y pediatricos con SW pueden requerir
procedimientos quirdrgicos. Las intervenciones mas comunes incluyen:

-Avulsion dentaria: la hipoplasia maxilar aumenta la prevalencia de caries [25],

- Cirugia de escoliosis [26,27],

- Cirugia de estrabismo [22],

- RM.

Tipo de anestesia

Se pueden realizar tanto sedacién como anestesia general; si bien, es necesario priorizar la
sedacién siempre que sea posible [28]. El riesgo de un evento cardiaco adverso durante la
anestesia general es alto: 11% [29]. Dependiendo de la edad y la cirugia, la anestesia
locorregional periférica parece una buena opcion. La anestesia neuraxial se puede realizar
dependiendo de una evaluacion favorable del cardidlogo.

Procedimientos diagndésticos adicionales necesarios (preoperatorios)

Se recomienda evaluacion cardiolégica en el mes previo al procedimiento [28,30]. Esta
evaluacion debe incluir [18]:

1. Examen fisico con presion arterial en ambos brazos y piernas: en la ecocardiografia
puede no visualizarse una estenosis, pero pulsos y presion arterial disminuidos en
extremidades inferiores orientan al diagnéstico [31].

2. ECG: Debe descartarse la presencia de arritmias y/o prolongacion del QTc [32,33],
antecedentes de isquemia [19]. Si es preciso, se recomienda consultar con un
cardiblogo.

3. Ecocardiografia: Debe buscar anomalias cardiacas [19].

4. Descartar disfuncion tiroidea [20,34] y diabetes [21]. Debido a la tendencia que
presentan estos pacientes durante la primera infancia a desarrollar hipercalcemia,
deben determinarse niveles de calcio séricos.

Preparacion especifica para tratamiento de la via aérea

En la literatura, las anomalias faciales del SW [12,28] no se han asociado con intubacién o
ventilacion dificiles.
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Preparacion especifica para transfusion o administracién de productos sanguineos

No se requiere preparacion especifica para la administracién de hemoderivados.

Preparacion especifica para anticoagulacion

No se requiere preparacion especifica en relacion con la anticoagulacion.

Precauciones especiales para la colocacion, transporte o movilizaciéon

No se requieren precauciones especificas para el posicionamiento, transporte o movilizacion.

Probable interaccién entre los agentes anestésicos y medicacion crénica que toma el
paciente

No se debe interrumpir el tratamiento con betabloqueantes ni el tratamiento antiepiléptico.

Se debe suspender el tratamiento con IECAs.

Procedimientos anestésicos

La anestesia para pacientes con SW debe realizarse en un centro donde estén disponibles
cardi6logos e intensivistas y una unidad de cuidados intensivos cardiacos (pediéatricos). El
riesgo de eventos cardiacos adversos durante la anestesia general es alto: 11% [29], si bien,
este riesgo puede reducirse si se conoce el diagnéstico antes de la cirugia [35,36]. Los
pacientes con mayor riesgo son aquellos que presentan estenosis aértica supravalvular.

Ya se ha publicado informacién sobre recomendaciones preoperatorias en pacientes con SW
[28]: ingreso hospitalario la noche anterior al procedimiento, limitar el ayuno con ingesta de
liguidos hasta dos horas antes del procedimiento o iniciar fluidoterapia intravenosa de
mantenimiento, especialmente en pacientes menores de cinco afos. Se recomienda
programar el caso el primero del parte quirdrgico, limitando asi el tiempo de ayuno.

La ansiedad [15] es una caracteristica especifica del SW y puede ir acompafiada de
taquicardia. Deben utilizarse técnicas farmacoldgicas y no farmacologicas para reducir la
ansiedad. Se recomienda premedicacion para disminuir la ansiedad. Si no es posible, se
aconseja la presencia de un familiar o tutor hasta la pérdida de conciencia. Debe prestarse
especial atencion al ruido, ya que estos pacientes son extremadamente sensibles a él [17]. El
quiréfano debe estar en silencio durante la induccién de la anestesia [28].

Se prefiere induccidn intravenosa sobre inhalatoria con sevoflurano [28,29]. Valorar anestesia
topica previa a la colocacion de catéteres venosos antes de la anestesia. Debe evitarse el
propofol [28] debido a sus efectos hemodinamicos, que pueden ser catastréficos en pacientes
con SW vy estenosis aodrtica supravalvular (hipotension, isquemia coronaria,...). Una
combinacién de ketamina y midazolam parece ser una buena eleccion.

www.orphananesthesia.eu



http://www.orphananesthesia.eu/

Algunos autores recomiendan evitar la succinilcolina debido al riesgo tedrico de una respuesta
hiperpotasémica [34]; sin embargo, no ha sido publicado ningin caso. La titulacion del bloqueo
neuromuscular se logra con la monitorizacion intraoperatoria del tren de cuatro.

Es importante mencionar el sindrome de Kounis [37] que puede ocurrir en estos pacientes y

conducir a la muerte subita. Las lesiones coronarias en el SW pueden ser responsables de la
aparicion de muerte subita por parada cardiaca durante la anestesia [38-40].

Monitorizacién especial o adicional

Se recomienda la monitorizacién del segmento ST electrocardiografico con cinco derivaciones
[28].

La medicion de la presion arterial en las cuatro extremidades debe realizarse antes y después
del procedimiento anestésico, buscando una estenosis no diagnosticada [28].

Objetivos hemodinamicos: mantener ritmo sinusal con frecuencia cardiaca adecuada a la
edad del paciente, asegurar una precarga adecuada evitando cambios rapidos de volemia y
tratar la hipotension de forma agresiva [41]. Valorar la necesidad de medicion de presiéon
arterial invasiva en funcién de la situacion cardiaca del paciente y del tipo de procedimiento
quirdrgico. El objetivo de presion arterial es el mismo que para el paciente sin SW.

La monitorizacién cardiovascular durante la intervencion dependera del tipo de procedimiento
quirdrgico. Se recomienda ecocardiografia transesofagica en cirugia cardiaca. La
espectroscopia cercana al infrarrojo puede ser Util para estimar la oxigenacion tisular cerebral
y de areas somaticas tanto para procedimientos cardiacos como no cardiacos.

Se recomienda monitorizar la profundidad anestésica con una herramienta especifica (indice
biespectral, entropia, matriz de densidad espectral,...) para conseguir un adecuado nivel
anestésico y prevenir los efectos vasculares de los anestésicos.

Debido al riesgo de hipercalcemia en la primera infancia se recomienda vigilar los niveles de
calcio sérico.

Posibles complicaciones

Los pacientes con SW presentan riesgo aumentado de isquemia miocardica [28], arritmias
[32] y parada cardiaca [29].

Cuidados postoperatorios

El paciente con SW debe permanecer ingresado en la unidad de recuperacion postanestésica
con monitorizacién continua hasta la recuperacion de funciones cognitiva y cardiovascular
similares a su situacion basal. Se debe permitir la presencia de un familiar o tutor.

En cirugia mayor y/o complicada, el cuidado postoperatorio debe realizarse en la unidad de
cuidados intensivos.

www.orphananesthesia.eu



http://www.orphananesthesia.eu/

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 manifestacién propia de la enfermedad)

Las situaciones similares a emergencias desencadenadas por la enfermedad no son comunes
en el SW.

Anestesia ambulatoria

No se recomienda la anestesia ambulatoria.

Anestesia obstétrica

No se han encontrado datos en la literatura.
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