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Recommandations pour I'anesthésie d’'un patient porteur
du

Syndrome de Williams

Nom de la maladie: Syndrome de Williams

ICD 10: -
MIM: 194050

Synonymes: Syndrome de Williams-Beuron

Description de la maladie: Le syndrome de Williams (WS) résulte de la micro délétion de
génes contigus sur le chromosome 7g11.23 [1]. Cette part du génome comprend plusieurs
genes [2] comme ELN (ELastiN) codant pour la protéine structurale qu’est I'élastine [3] ou
comme Gtf2i (General transcription factor IlI-I) qui code pour une phosphoprotéine
multifonctionnelle ayant un réle dans la transcription et dans la transduction des signaux
cellulaires [4]. Tout cela aboutit a des dysfonctions multi systémiques impliquant le systéme
cardio vasculaire [5], le tissue conjonctif et le systéme nerveux central. L’incidence de la forme
typique est de 1/20 000 [6]. La description Clinique associe une sténose aortique supra
valvulaire et/ou une sténose artérielle pulmonaire, un retard psychomoteur et un
dysmorphisme facial [7,8]. L’'association a une hypercalcémie néonatale a été reportée [9]. La
dysmorphie faciale est caractérisée par le syndrome de la téte d’elfe: iris au motif étoilé [10],
front large, joues hautes et arrondies, menton pointu, pont nasal aplati et nez retroussé,
philtrum long et lévre inférieure large et inversée [11]. La malformation orofaciale la plus
fréquente est la mal occlusion (94 %) [12]. En plus du retard psychomoteur, ces patients ont
un QI (Quotient intellectuel) disharmonieux en faveur des tests verbaux [13]; ils sont trés
sociables, mais trés anxieux [14,15]. lls possédent des capacités musicales remarquables
[16,17]. Les anomalies cardiovasculaires sont communes dans le WS [18]; La majorité d’entre-
elles sont des sténoses artérielles. Quarante-cing a 75 % des WS souffrent d’'une sténose
aortique supra valvulaire et/ou de sténoses artérielles pulmonaires. Quatre-vingt pourcent des
WS ont des anomalies cardiaques (anomalies aortiques, mitrales ou tricuspidiennes,
hypertrophie ventriculaire), ils ont également des anomalies des artéres coronaires [19]. Des
artériopathies systémiques atteignant d’autres organes surviennent dans 20 % des cas,
préférentiellement sur I'aorte thoracique (qui peut étre associé a des sténoses des artéres
rénales), mais d’autres sites sont possibles (cou, membres, aorte abdominale...). La majorité
des anomalies cardiovasculaires sont découvertes dans la premiére année de vie [11]. Ces
patients peuvent aussi souffrir de dysfonctions endocrinniennes [20,21], d’emphyséme
pulmonaire2, de manifestations ophtalmologiques [22,23] ou d’epillepsie [24].

La médecine progresse, et de nouvelles connaissances émergent
Chaque patient est unique

Le diagnostic est peut-étre erroné




Trouvez plus d’information sur la maladie, ses centres de références et les
v associations de patients sur Orphanet: www.orpha.net
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Chirurgies typiguement associées a cette maladie

La plus part des chirurgies associées a ce syndrome sont nécessaires pendant I'enfance [18].
Les avancées médicales et chirurgicales récentes ont permis une amélioration significative
des chances de survie périopératoires. Les actes nécessitant une anesthésie les plus
fréquents sont les suivants :

- Avulsions dentaires : 'hypoplasie de I'’émail augmente l'incidence des carries [25].
- Chirurgie pour scoliose [26,27].

- Chirurgie du strabisme [22].

- IRM.

Choix du type d’anesthésie

L’anesthésie générale et la sédation peuvent étre pratiquées en privilégiant la sédation autant
gue possible28. Le risque d’événement cardiaque grave per opératoire est élevé : 11 % [29].
Lorsque I'age du et le type d’acte patient le permettent, le recours a I'anesthésie locorégionale
doit étre privilégié. Les anesthésies locorégionales centrales peuvent étre pratiquées sous
réserve d’une évaluation cardiologique favorable.

Bilan préopératoire particulier

Une évaluation cardiologique doit étre réalisée dans le mois précédant toute anesthésie28,30.
Cette évaluation doit inclurel8 :

1. Un examen physiqgue avec prise de pression artérielle aux quatre membres:
L’échographie cardiaque peut passer a c6té d'une sténose aortique qui peut étre
objectivée par une diminution de pression artérielle aux membres inférieurs [31].

2. Un ECG: a la recherche d’une arythmie et/ou d’'un allongement du QT [32,33], et/ou d’'un
antécédant ischémiquel9. Une consultation de rythmologie si nécessaire.

Une échocardiographie a la recherche d’anomalies cardiaques [19].

Une recherche de dysfonction thyroidienne [20,34] et d’un diabéte [21] et, dans la petite
enfance, d’une hypercalcémie.

Précautions pour la prise en charge des voies aériennes

Dans la littérature, les anomalies faciales [12,28] ne sont pas associées a des difficultés de
ventilation au masque ou d’intubation.

Particularités de la transfusion et de I’administration de produits sanguins

Pas de précaution spécifique.

Particularité de I’anticoagulation
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Pas de précaution spécifique.

Précautions particulieres pour le transport, la mobilisation et le positionnement

Pas de précaution spécifique.

Interactions possibles entre le traitement chronigue et les médicaments d’anesthésie

Les bétabloguants ne doivent pas étre arrétés.
Les antiépileptiques ne doivent pas étre stoppés.

Les inhibiteurs de 'enzyme de conversion doivent étre stoppés.

Procédure d’anesthésie

L’anesthésie d’un patient porteur d’'un SWB doit étre pratiqué dans un centre dont le plateau
technique comprend un département de cardiologie, de chirurgie cardiaque et une réanimation
(pédiatrique le cas échéant). Le risqué d’événements cardiaques graves Durant une
anesthésie générale est élevé: 11 % [29]. Ce risque est probablement diminué si le diagnostic
est fait avant I'anesthésie35,36. Les patients a plus haut risque sont ceux porteurs d’'une
sténose aortique supra valvulaire.

La prise en charge préopératoire a déja été publiée [28] et comprend : admission hospitaliére
la nuit précédant I'anesthésie, limite du jeun liquide a deux heures ou apport hydrique
intraveineux, spécialement chez I'enfant de moins de cinqg ans. Programmer le patient en
premiere position et prévenir les nausées et vomissements post opératoires.

L’anxiété15 est une spécificité caractéristique des patients porteur d’'un SWB, elle peut étre
accompagnée de tachycardie qui doit étre considérée comme telle. L'anxiété doit étre réduite
par des moyens pharmacologiques et non pharmacologiques. Une prémédication anxiolytique
est recommandée. Si impossible, ces patients doivent étre réconfortés par la présence d’un
proche jusqu’a la perte de connaissance. Une attention particuliere doit étre apportée a la
réductions des bruits : ces patients y sont particulierement sensibles [17]. La salle
d’intervention doit rester silencieuse lors de l'induction d’anesthésie[28].

L’induction intraveineuse doit étre préférée a l'inhalatoire [28,29]. L’anesthésie topique doit
étre envisagée lors de la pose de voie veineuse périphérique. Les experts [28] évitent le
propofol a cause de ses effets hémodynamiques qui peuvent étre catastrophiques chez le
patient porteur d'un SWB avec sténose supra aortique (hypotension, ischémie
coronarienne...). La combinaison midazolam - kétamine semble étre un choix raisonnable.

Plusieurs experts recommandent de ne pas utiliser de célocurine du fait d’un risque théorique
d’hyperkaliémie34, mais aucun cas n’a été publié jusque-la. Une titration des curares doit étre
effectuée sous contréle du train de quatre.

Le syndrome de Kounis [37] peut survenir chez ces patients et aboutir & une mort subite. Une
lésion coronarienne peut étre la cause d’'un arrét cardiaque durant I'anesthésie [38—40].
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Particularités du monitorage

Il est recommandé d’utilisé un scope cinqg branches pour le monitorage du segment ST [28].

La prise de tension au quatre membres doit étre effectuée avant et aprés chaque intervention
pour ne pas méconnaitre une sténose aortique [28].

Objectifs hémodynamiques : maintien d’un rythme sinusal et d’'une fréquence cardiaque
adaptée a I'age ; assurer une précharge adéquate en évitant les modifications rapides de
volémies et traiter agressivement les hypotensions [41]. Une mesure invasive de la pression
artérielle doit étre envisagée en fonction de I”évaluation cardiaque préopératoire et du type de
procédure. La cible de pression artérielle est la méme qu’usuellement pour un patient sans
SWB.

L’anesthésiste en charge devrait utiliser un monitorage cardiaque en fonction de la procédure
envisagée. Une échographie trans cesophagienne est recommandée en cas de procédure
cardiaque. La spectroscopie proche de l'infrarouge (NIRS : Near Infrared Spectroscopy) peut
étre utile pour estimer 'oxygénation tissulaire du cerveau et des viscéres pour les chirurgies
cardiaques et non cardiaques.

Le monitorage de la profondeur d’anesthésie (Index bispectral, entropie, EEG...) est une
bonne idée pour obtenir un niveau d’anesthésie adéquat et éviter les effets vasculaires des
anesthésiants.

Dans la petite enfance, le risqué d’hypercalcémie impose une évaluation réguliére de la
calcémie [9,28].

Complications possibles

Le risque d’ischémie myocardique est important [28].
Il'y a un risque accru d’arythmies [32].

Il'y a un risque accru d’arrét cardiaque [29].

Soins post opératoires

Les patients porteurs d’'un SWB doivent rester en salle de surveillance post interventionnelle
et le monitorage doit étre conservé jusqu’a ce que les fonctions cognitives et cardiovasculaires
reviennent a I'état basal. La présence d’un proche doit étre encouragée. Pour les procédures
lourdes, complexes ou compliquées, la prise en charge post opératoire doit se faire dans un
service de réanimation adapté.

Informations sur les situations d'urgence / Diagnostics différentiels

Les situations d’'urgences déclenchées par les PSF ne sont pas courantes.
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Anesthésie ambulatoire

L’anesthésie ambulatoire n’est pas recommandée.

Anesthésie en obstétrique

Il N’y a pas de données sur ce sujet dans la littérature.
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