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Recomendações anestésicas para pacientes que sofrem 
de 

Síndrome de Ellis-van Creveld 

Nome da doença:  Síndrome de Ellis-van Creveld 

ICD 10:  Q77.6 

OMIM:  

Sinônimos: Displasia condroectodérmica, displasia mesodérmica   

Sumário da doença:  A síndrome de Ellis van-Creveld (EVC) é um distúrbio autossômico 
recessivo raro, com prevalência desconhecida (cerca de 150 casos foram publicados nos 
últimos 50 anos, com maior prevalência nas comunidades Amish). É caracterizada por uma 
tétrade de baixa estatura, membros curtos, polidactilismo pós-axial (dedos e/ou dedos 
supranumerários), displasia ectodérmica e alta prevalência de defeitos cardíacos congênitos 
(principalmente anormalidades do septo atrial).[1,2] Mutações nos genes EVC, EVC2 e 
DYNC2LI1 são causadoras dessa doença. Sintomas clínicos relevantes surgem do distúrbio 
dos tecidos condrais e ectodérmicos no organismo. Um tórax estreito devido à falta de 
costelas pode resultar em grave desconforto respiratório pós-natal.[1] Unhas e dentes 
displásicos são outros sintomas típicos do distúrbio. Não há cura para esta doença e o 
tratamento é principalmente sintomático, envolvendo tratamento de desconforto respiratório 
devido ao peito estreito e a combinação com insuficiência cardíaca devido a anormalidades 
cardíacas.[1] A cirurgia cardíaca é realizada regularmente na infância para correção de 
defeitos cardíacos congênitos. Durante a infância e a idade adulta, os pacientes são 
submetidos a procedimentos cirúrgicos frequentemente devido a anormalidades cardíacas 
[2], [3] problemas dentários e deficiências ortopédicas. A expectativa de vida é prejudicada 
principalmente devido à gravidade do desconforto respiratório e à cardiopatia congênita em 
pacientes com EVC.[1-3][4,5] A medicina perioperatória (por exemplo, procedimentos 
cirúrgicos, anestesia) deve ser realizada após avaliação cuidadosa do paciente e de suas 
características clínicas específicas. 

 

A medicina está em desenvolvimento 

Talvez haja novo conhecimento  

Cada paciente é único 

Talvez o diagnóstico esteja errado 

 
 

Encontre mais informações sobre a doença, os seus centros de referência e 
organizações de pacientes na Orphanet: www.orpha.net 
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Cirurgia típica 

Em pacientes neonatais: Foram relatados procedimentos cardiocirúrgicos para correção de 
anormalidades cardíacas (principalmente defeitos de septação atrial, freqüentemente com 
múltiplas malformações coexistentes como ventrículo esquerdo hipoplásico, defeitos do 
septo ventricular foram relatados). [1-3] 

Na infância e idade adulta: 

Procedimentos cardiocirúrgicos para correção de anormalidades cardíacas (principalmente 
defeitos de septação atrial, átrio comum, defeitos septais AV. Às vezes com malformações 
cardíacas coexistentes) [1-3]. 

Cirurgia dentária devido a dentes ausentes ou hipoplásicos, cirurgia ortopédica (devido a 
deformidades ósseas como deformidade progressiva em valgo, contraturas profundas, 
subluxação lateral da patela).[6] Amputação de dedos supranumerários (devido a razões 
médicas / antropológicas). 

 

Tipo de anestesia 

Uma recomendação geral sobre uma abordagem anestésica ideal não pode ser dada, pois 
as técnicas de anestesia geral e anestesia regional podem apresentar problemas potenciais 
em pacientes com EVC específicos. Uma abordagem individual com o cirurgião, o paciente 
e o anestesista competente possivelmente direcionará para uma técnica efetiva. 

A anestesia geral pode ser difícil devido ao estado respiratório e cardíaco do paciente com 
EVC. O manejo das vias aéreas deve ser realizado após avaliação cuidadosa de intubação 
e ventilação por máscara. 

As técnicas de anestesia regional neuraxial podem ser difíceis devido a anormalidades 
esqueléticas como lordose lombar ou (mas apenas em alguns pacientes) escoliose. 
Portanto, não há contra-indicação específica para bloqueios neuroaxiais em pacientes com 
EVC, baseado apenas na própria doença. Um relato de caso descreve problemas com um 
cateter peridural obstruído em um homem jovem após a colocação não complicada. A 
obstrução estava ligada a algumas anormalidades da coluna vertebral, incluindo pedículos 
curtos e um "canal ósseo muito estreito".[7] A remoção do cateter só foi possível após a 
flexão máxima das costas. 

As técnicas de anestesia regional periférica devem ser executáveis na maioria dos 
pacientes. Devido a deformidades nas extremidades, a abordagem guiada por pontos de 
referência é desencorajada para bloqueios de nervos periféricos. Um exame de ultrassom 
ajudará a encontrar as estruturas relevantes para os bloqueios nervosos. 

 

Exames adicionais pré-operatórios necessários (além do cuidado padrão) 

Uma avaliação completa da história do paciente deve se concentrar em problemas 
cardíacos (anormalidades cardíacas corrigidas ou não corrigidas), status respiratório 
(disfunção respiratória estável / instável). Os resultados laboratoriais específicos geralmente 
não são úteis na avaliação pré-operatória, se nenhuma pergunta específica surgir da 
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anamnese ou do exame clínico (por exemplo, distúrbio potencial de sangramento na 
anamnese não relacionado a EVC). 

O ecocardiograma transtorácico é recomendado em todos os pacientes (devido à alta 
prevalência de anormalidades cardíacas). 

 

Preparação específica para o manejo da via aérea  

Recomenda-se uma abordagem padronizada para o exame das vias aéreas e a detecção de 
problemas nas vias aéreas. Uma preparação específica para o gerenciamento das vias 
aéreas deve ser baseada nos resultados do exame. Os equipamentos de pequeno diâmetro 
são recomendados em muitos pacientes, devido à baixa estatura. As características 
orodentais nos pacientes com EVC não costumam ser um problema específico no manejo 
das vias aéreas.[8,9] No entanto, o posicionamento e a fixação de uma máscara laríngea 
podem ser desafiadores em alguns pacientes. 

 

Preparação específica para transfusão ou administração de hemoderivados 

Nenhuma recomendação específica é dada. Não foram relatados distúrbios hemorrágicos 
típicos em pacientes com EVC. 

 

Preparação específica para anticoagulação 

Em pacientes com anormalidades cardíacas e/ou cirurgia cardíaca, a anticoagulação deve 
ser reiniciada logo após a operação, se for necessária anticoagulação, por exemplo, por 
fibrilação atrial, na presença de válvulas mecânicas. 

 

Precauções específicos para posicionamento, transporte e mobilização  

Devido às contraturas existentes em muitos pacientes com EVC, o posicionamento 
cuidadoso do paciente deve ser realizado para a cirurgia. 

 

Prováveis interações entre fármacos anestésicos e medicações de uso contínuo  

Não reportado. 

 

Procedimento anestesiológico 

Avaliação pré-operatória: ver detalhes acima 

Pré-medicação: pode ser realizada ponderando os benefícios e riscos em pacientes 
individuais. 
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Profilaxia para endocardite: deve ser realizada em pacientes com cardiopatia congestiva de 
acordo com as diretrizes internacionais atuais e/ou após discussão com o cardiologista 
responsável.[10] 

Posicionamento e monitoramento do paciente: evite excesso de tensão nos membros com 
contraturas. O tamanho do manguito de pressão arterial deve ser selecionado 
adequadamente para evitar erros de medição. 

Linha IV: o posicionamento pode ser difícil devido aos pequenos calibres das veias. 

Anestesia: A indução da anestesia deve ser realizada considerando fatores de risco 
específicos do paciente, não relacionados à EVC. A ventilação deve ser realizada 
cuidadosamente, com volumes correntes adequadamente baixos e configurações 
ventilatórias adequadamente ajustadas para reduzir o baro-/volutrauma nesses pacientes 
com deformidades torácicas e menor complacência da parede torácica. [11] Não há contra-
indicações relativas absolutas ou conhecidas para medicamentos relacionados à anestesia 
apenas por causa da EVC da doença. Não há risco específico para hipertermia maligna. 

Anestesia total intravenosa ou balanceada usando anestésicos voláteis pode ser realizada 
com segurança. 

A anestesia regional pode ser realizada conforme descrito acima. 

 

Monitorização específica ou adicional 

Não reportado. 

 

Complicações possíveis 

Em pacientes com alterações cardíacas, as diretrizes atuais para profilaxia para endocardite 
devem ser seguidas.[10] Não foram relatadas complicações específicas em relação às 
complicações após a cirurgia em pacientes com síndrome de EVC. No entanto, dois 
relatórios descreveram uma alta mortalidade inesperada em pacientes com EVC após 
cirurgia cardíaca.[2,3,5] No entanto, a mortalidade após a cirurgia desses defeitos é 
geralmente menor que 1% na população em geral. Mais estudos são necessários para 
avaliar esse tópico adequadamente. 

A falta de populações maiores de pacientes resulta na incerteza de recomendações 
específicas para reduzir a morbimortalidade pós-operatória em cirurgia não cardíaca. 

 

Cuidados pós-operatórios 

O cuidado pós-operatório deve ser baseado nas condições pré-existentes do paciente, bem 
como no procedimento cirúrgico ou intervencionista. A função respiratória e cardíaca deve 
ser monitorada em uma estadia adequadamente prolongada na SRPA, IMC (intermediate 
care unit) ou UTI antes que a transferência para a enfermaria normal ou a alta para casa 
seja aceitável. 
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Problemas agudos relacionados à doença e seus efeitos na anestesia e recuperação 

Deterioração de insuficiência respiratória ou cardíaca pré-existente. 

 

Anestesia ambulatorial 

Recomendações específicas a favor ou contra a anestesia ambulatorial não podem ser 
dadas, pois não existe literatura publicada sobre esse tópico. A disfunção cardíaca e/ou 
respiratória pode ser um fator relevante para a não realização de anestesia ambulatorial em 
alguns pacientes. 

 

Anestesia obstétrica 

Pacientes com EVC são férteis, portanto, o anestesista obstétrico pode enfrentar mulheres 
com EVC para analgesia de parto. Em geral, a anestesia neuraxial e a anestesia geral 
podem ser realizadas nessa população de pacientes. Complicações graves não foram 
relatadas. No entanto, a falta de relatos de anestesia obstétrica deve resultar em uma 
tomada de decisão compartilhada adequada em relação à seleção de técnicas de anestesia 
para mulheres específicas. Um único relato de caso descreve uma paciente submetida a 
cesariana após raquianestesia malsucedida e a realização de anestesia geral não 
complicada.[11] 
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