
orphananesthesia
 

1 
 

 Raccomandazioni per l’anestesia in pazienti affetti da  
 

Acondroplasia 

Nome della Malattia: Acondroplasia 

ICD 10: Q77.4 

Sinonimi:  Condrodisplasia, Condrodistrofia fetalis 

Dei oltre 100 tipi di displasia scheletrica che determinano nanismo l’Acondroplasia è la più 
frequente. L’incidenza è approssimativamente 0,5-1,5 ogni 10000 nati [1] e mutazioni 
spontanee sono all’origine della malattia nell’80% dei casi. La trasmissione è autosomica 
dominante con un’incidenza più alta nel sesso femminile [13,19, 22]. In termini genetici si 
verifica una mutazione del gene codificante per il recettore 3 del fattore di crescita dei 
fibroblasti (FGFR3) [2]. Ciò causa un’inibizione della proliferazione cartilaginea e 
un’alterazione dell’ossificazione encondrale. Di conseguenza si verifica una prematura 
ossificazione encondrale. 

In termini clinici si osservano i seguenti sintomi caratteristici: nanismo disarmonico, una testa 
relativamente grande, ipoplasia medio-facciale, deformazioni della colonna vertebrale, 
deviazione dell’asse delle gambe, “mano a tridente”. Anche altri sistemi possono essere 
affetti sia primitivamente che secondariamente. Di conseguenza la condotta anestesiologica 
deve tener conto di tutte queste peculiarità. 

La medicina è in continuo progresso 

Sono disponibili nuove conoscenze 

Ogni paziente è unico 

Considerare diagnosi errata 

 
 

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

Otorinolaringoiatria: tonsillectomia, adenotomia, grommet (timpanostomia) 

Chirurgia orale e maxillo facciale: disgnatia 

Neurochirurgia: shunt ventricolari, craniostenosi (forame magno) 

Chirurgia vertebrale: stenosi del canale vertebrale, cifoscoliosi 

Ortopedia (pediatrica): malformazioni delle estremità, allungamenti 

Chirurgia bariatrica. 

 

 Tipo di Anestesia 

Nei pazienti con acondroplasia sia l’anestesia generale che l’anestesia loco-regionale 
possono essere problematiche e non può essere raccomandata una tecnica anestesiologica 
ideale ma ogni caso richiede delle decisioni individuali [2,14,19]. 

Anestesia Generale: Problemi tipici descritti: 

Ansia eccessiva [2,8,12,37]; accesso venoso difficile (10-50%) [2,9]; difficoltà di ventilazione 
in maschera, intubazione difficile [2,4,10,11,18,19,21,23]; rischio di compressione cervico-
midollare o ischemia midollare (sono stati riportati morti improvvise, soprattutto in bambini di 
età < 4 anni) [3,6,31]; incidenza di obesità aumentata 8 volte con effetto aggravante dei 
problemi pre-esistenti [14]; aumentata incidenza di apnea nel sonno (ostruttiva e/o centrale)- 
raramente ipertensione polmonare secondaria o malattia polmonare restrittiva in età 
giovanile [1,23,25-29]; infezioni respiratorie croniche [1,28]; aumento del rischio 
cardiovascolare di 10 volte con massima incidenza tra i 25 e 35 anni [30,35]; tendenza 
all’ipersalivazione. Nella prima infanzia l’ipotonia della muscolatura naso-faringea [25] ed il 
reflusso gastro-esofageo possono essere ulteriori problemi [28]. 

La letteratura riporta casi di anestesia generale non problematica [9,12,27].  

Malgrado l’alterazione del sistema respiratorio, l’anestesia generale è frequentemente 
considerata il metodo di scelta [1,10]. Le alterazioni anatomiche della colonna vertebrale e 
della giunzione cranio-cervicale, così come l’aumentata incidenza di idrocefalo, 
rappresentano una controindicazione relativa a tecniche di anestesia neuro-assiale . 

Anestesia regionale neuro-assiale: questo tipo di procedura locoregionale è considerata 
tecnicamente difficile (canale spinale stretto, stenotico, spazio epidurale ridotto, cifoscoliosi, 
deformazione dei corpi vertebrali [10,23]). Il cono midollare spesso si trova ad un livello più 
basso rispetto alla norma [37] In alcuni casi, l’anestesia epidurale è stata praticata con 
successo [19-22]. Ci sono report di puntura durale accidentale, difficoltà nell’avanzamento 
del catetere [1], aumentato rischio di puntura venosa [19], diffusione dell’anestesia irregolare 
o imprevedibile (imprevedibilmente alto) [19,21]. L’anestesia epidurale dovrebbe essere 
preferita per la possibilità di titolazione [13]. Nella maggior parte dei casi, l’iniezione di 
anestetico locale nel canale caudale è più facile nei pazienti pediatrici.  

Anche l’anestesia spinale è stata applicata con successo [16-18]. Si possono verificare 
inadeguata qualità dell’analgesia neuro-assiale, punctio sicca e rischio alto di anestesia 
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spinale [14]. Riguardo entrambe le procedure, è stato descritto l’uso di oppioidi [14,18], 
tuttavia, mancano chiare raccomandazioni di dosaggio.  

E stato inoltre descritto l’esecuzione con successo di CSE somministrando una bassa  dose 
di anestetico per via spinale con la possibilità di aumentare il livello del blocco usando il 
catetere epidurale. La guida ecografica aiuta ad identificare gli spazi intervertebrali e la 
distanza cute-ligamento flavo [34, 46]. 

Anestesia regionale periferica: possibile. Il posizionamento dell’ago può essere complicato. 

Sedazione cosciente/ awake anaesthesia: non ci sono report di episodi gravi. Si consiglia 
attenzione in caso di pre-esistenti apnee ostruttive notturne (OSAS) [28]. 

 

 Procedure diagnostiche aggiuntive (preoperatorie) 

La valutazione diagnostica preoperatoria dipende dai rispettivi sintomi del paziente ed è 
programmata sulla base di un’anamnesi dettagliata e dell’esame obiettivo. Va dedicata 
particolare attenzione ai segni suggestivi di un’intubazione difficile (ridotta apertura della 
bocca, lingua grande, estensione limitata della colonna cervicale, iperplasia tonsillare, 
instabilità della colonna cervicale) [4,13,14]. 

In aggiunta ai consueti problemi preoperatori, i seguenti sintomi clinici patognomonici 
indicano che una più approfondita valutazione preoperatoria sarebbe opportuna 
[1,14,25,28,30]:  

- infezioni croniche/ricorrenti (otite media): consulenza otorinolaringoiatrica 

- scoliosi severa/deformità della gabbia toracica: spirometria, ecocardiografia, 
emogasanalisi  , Rx torace. 

Nota: I test convenzionali per la funzionalità polmonare sono indicizzati per altezza e non 
sono affidabili. Esiste però una formula per la stima della capacità vitale e dei volumi 
polmonari in pazienti con Acondroplasia [45] 

- Sintomi neurologici (idrocefalo, compressione cervico-midollare, stenosi del 
canale spinale): consulenza neurologica, TC, RMN. 

- Apnee nel sonno: consulenza ORL, polisonnografia , emogasanalisi.  

- Problemi cardiopolmonari (patologie polmonari restrittive, ipertensione 
polmonare, cor pulmonale, malattie cardiache): spirometria, ECG, ecocardio-
grafia, emogasanalisi, Rx torace e, se necessario, ulteriori accertamenti. 

Nota: il calcolo della portata cardiaca si basa sull’altezza e risulta un valore più basso 
rispetto alla reale necessità del paziente. Probabilmente la formula di Boyd fornisce un 
valore più realistico dell’indice cardiaco [44]. 

In particolare, prima di una procedura programmata in anestesia loco-regionale, la presenza 
di anomalie neurologiche pre-esistenti deve essere documentata [19]. Le anomalie 
neurologiche sono frequenti nei pazienti con acondroplasia [6]. Inoltre, durante l’infanzia e la 
prima giovinezza, ma soprattutto in età adulta, questi pazienti soffrono di dolore cronico a 
causa delle alterazioni scheletriche. [3,6]. 
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 Accorgimenti particolari riguardo la gestione delle vie aeree 

Per ragioni anatomiche, la ventilazione con maschera facciale o l’intubazione possono 
essere problematiche [2,4,10,11,18,19,21,23]. Una lingua grossa ed l’ipertrofia adenoidea 
possono condurre a complicazioni. Tuttavia, una causa frequente di intubazione difficile è 
anche la limitata mobilità dell’articolazione atlanto-occipitale [10,11,27]. D’altro canto, a 
causa del rischio di stenosi del forame magno e di instabilità cervicale (rischio di 
compressione midollare), l’iperestensione della colonna cervicale durante l’intubazione 
dovrebbe essere rigorosamente evitata [9- 12,19,23,31, 43]. Questo aspetto è enfatizzato da 
un case report che descrive un infarto non traumatica del midollo cervicale, senza 
precedente manipolazione della colonna cervicale, che ha portato a quadriplegia [33].  

Se la clinica è suggestiva per un’intubazione difficile, si raccomanda di avere a disposizione 
tutti gli strumenti di gestione delle vie aeree che sono normalmente in uso nel proprio 
ospedale.  

L’intubazione fibroscopica da sveglio (N.B. ipoplasia medio-facciale) è considerato il metodo 
preferito. Comunque la manovra non è di facile esecuzione dato la marcata ansietà di questi 
pazienti [2,8,12]. Un GlideScope non è un’opzione per l’intubazione da sveglio [4, 13]. A 
causa della macroglossia e di una apertura limitata della bocca anche l’intubazione con il 
glidescope può non  essere possibile [4,13,39]. In caso di impossibilità di un’intubazione 
fibroscopica la manovra dovrebbe comunque essere eseguita mantenendo il respiro 
spontaneo. Anche l’uso della maschera laringea può essere difficoltoso [36]. 

Nonostante una buona preossigenazione questi pazienti desaturano velocemente [36]. 
Inoltre possono avere laringe, trachea e/o bronchi facilmente collabibili [40] e possono 
essere difficili da ventilare. Anche il weaning dalla ventilazione meccanica può essere 
ritardato [43]. 

Tra i report su intubazione non problematica nei pazienti con acondroplasia viene 
menzionata una trachea piccola e corta. Come regola la misura del tubo dovrebbe essere 
scelta in base al peso corporeo e non come al solito in base all’età [2,4,8,9,12,27, 40, 41].  

Durante la ventilazione meccanica è consigliabile usare un volume tidalico di 6 ml/kg del 
peso ideale per l’altezza. In caso di posizionamento di una toracostomia devono essere 
considerati spazi intercostali più piccoli e varianti anatomiche [43] 

Poiché le procedure di anestesia locoregionale non costituiscono un’alternativa sicura, anche 
in questi casi la gestione delle vie aeree dovrebbe essere pianificata molto bene prima 
dell’intervento. 

 

 Accorgimenti particolari per la trasfusione o la somministrazione di emoderivati 

Non riportati. 

 

 Accorgimenti particolari per la somministrazione di anticoagulanti 

Non ci sono report circa una particolare profilassi per la trombosi in caso di acondroplasia. In 
generale, in questi pazienti, a partire dall’età puberale, un’adeguata profilassi antitrombotica 
deve essere presa in considerazione, soprattutto se sono previsti lunghi periodi di 
immobilizzazione e chirurgia degli arti inferiori.  
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Un case report descrive un episodio di grave e letale embolia grassosa intraoperatoria come 
conseguenza di un intervento agli arti inferiori [32]. 

 

 Accorgimenti particolari riguardo il posizionamento, il trasporto e la mobilizzazione 

Il posizionamento dei pazienti richiede grande cura per evitare danni correlati alle 
particolarità anatomiche (soprattutto della colonna vertebrale ed delle estremità). 
Frequentemente i pazienti con acondroplasia presentano anche contratture articolari. Alcuni 
di questi pazienti non sono in grado assumere la posizione prona o supina [36] 

Esistono case report su danni da posizionamento (es. due casi di paralisi del plesso 
brachiale [9], un caso di perdita della vista in seguito a posizione prona durante chirurgia 
spinale [24]).  

Rispetto al corpo, la testa è relativamente grande e ciò predispone alla perdita di calore. 
Specialmente in caso di bambini, è raccomandato di pensare precocemente al 
mantenimento della temperatura corporea. 

 

 Probabili interazioni tra agenti anestetici e terapia abituale del paziente 

Non riportate. 

 

 Procedura anestesiologica 

Premedicazione: mentre alcuni autori si astengono dai farmaci sedativi quando è prevista 
una intubazione difficile o quando il paziente ha una diagnosi di OSAS [4], altri autori 
descrivono che l’ansiolisi è d’aiuto in questi pazienti, spesso molto ansiosi [2]. Per la 
profilassi dell’aspirazione nei pazienti con obesità grave, vengono frequentemente 
somministrati ranitidina e metoclopramide o sodio citrato [4,14,19].  

Anestesia: nei casi di patrimonio venoso difficile, può essere considerata l’induzione 
inalatoria dell’anestesia. La preparazione chirurgica di una vena può essere necessario a 
causa di lassita cutanea, deformità dei tessuti molli e delle articolazioni [36]. Anche l’accesso 
giugulare o succlavio può essere difficoltoso [43] Nessuna particolarità è stata riportata 
riguardo il calcolo della dose dei farmaci anestetici secondo il peso corporeo [2,12]. 
Comunque i farmaci possono risultare sottodosati se il paziente acondroplasico è molto 
magro [37]. Farmaci vagolitici possono essere indicati in pazienti con ipersalivazione ma 
nella maggior parte dei casi, l’aspirazione delle secrezioni è sufficiente.   

E consigliabile evitare farmaci con effetti inotropi negativi [1] 

Riguardo altri farmaci, abitualmente utilizzati nel periodo preoperatorio, non esistono 
controindicazioni assolute.  

Non è stata riportata un’aumentata suscettibilità verso l’ipertermia maligna in questi pazienti. 

 

 

http://www.orphananesthesia.eu/


www.orphananesthesia.eu 6 

 Monitoraggio specifico o aggiuntivo 

Il monitoraggio è condizionato dalle malattie pre-esistenti ed organo specifiche del paziente. 
Nella maggior parte dei casi, viene descritto un monitoraggio di routine basato sul tipo di 
intervento chirurgico [14]. La scelta di una cuffia appropriata per la pressione sanguigna può 
essere una sfida.  

In caso di problemi cardio respiratori pre-esistenti, è raccomandata il monitoraggio invasivo 
della pressione arteriosa [19]. 

 

 Possibili complicanze 

- -difficile gestione delle vie aeree (incluso un tubo di misura più piccola di quanto 
atteso) 

- ipersalivazione  

- frequenti infezioni del tratto respiratorio  

- rischio di compressione cervico-midollare o ischemia del midollo spinale  

- difficile anestesia locoregionale con diffusione parziale o imprevedibilmente elevata 
dell’anestetico locale 

- aumentato tasso di obesità  

- tendenza ad avere sindromi di apnea notturna (ostruttiva e/o centrale)  

- aumentato rischio cardiovascolare 

- elevato rischio di danno intraoperatorio da posizionamento 

 

 Assistenza postoperatoria 

L’assistenza postoperatoria dipende dall’intervento e dalle condizioni pre-esistenti del 
paziente. Perfino senza anestesia, la tendenza verso l’apnea centrale e ostruttiva durante il 
sonno è ritenuta responsabile di un aumentato tasso di mortalità, prevalentemente nella 
prima infanzia [3,6,30,31, 42]. Il rischio di complicazioni respiratoria postoperatorie è 
aumnetato [37]. Per questo motivo, in particolare nei pazienti pediatrici, viene raccomandato 
un monitoraggio postchirurgico protratto della pulsossimetria [25], soprattutto quando sono 
stati somministrati oppioidi [19]. Inoltre, dovrebbe essere programmata una permanenza 
nell’area risveglio sufficientemente lunga. Un ricovero in terapia intensiva non è obbligatorio 
ma può essere indicato dopo la chirurgia bariatrica [4]. 

 

 Informazioni riguardo a situazioni di emergenza / diagnosi differenziale 

Causate dalla malattia per distinguere tra un effetto collaterale della procedura anestetica e 
una manifestazione della malattia, per esempio:  
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la diagnosi differenziale (DD) tipica si riferisce soprattutto agli aspetti neurologici della 
malattia:  

- potenziale deficit neurologico dopo anestesia regionale (DD di sintomi neurologici 
collegati alla malattia versus danno neurologico causato dall’anestesia regionale) 

- possibile rischio aumentato di un blocco neuroassiale ascendente versus sleep 

apnea da causa centrale.   

- ipoventilazione postoperatoria/ apnea (DD di apnea centrale correlata alla malattia 
versus effetto oppioide residuo). 

- Il 25.6% dei pazienti soffre di dolore cronico agli arti inferiori. Questo frequentemente 
si associa a depressione [47] (DD dolore postoperatorio vs dolore cronico). 

 

 Anestesia ambulatoriale 

La letteratura esistente al momento non raccomanda procedure in regime ambulatoriale in 
soggetti con acondroplasia, e a causa dei possibili problemi postoperatori descritti, 
l’anestesia ambulatoriale dovrebbe essere evitata. Ciò si applica specialmente ai pazienti 
pediatrici. Nel primo anno di vita il rischio di morte improvvisa nei bambini affetti da 
acondroplasia è significativamente più alto rispetto alla popolazione normale, anche senza 
anestesia [38] 

 

 Anestesia ostetrica 

 
Molti articoli sull’uso di anestesia neuro-assiale in pazienti con acondroplasia riguardano 
l’anestesia per il taglio cesareo. A causa di una sproporzione feto-pelvica, le donne con 
acondroplasia hanno un alto tasso di tagli cesarei programmati. [19,23]. Il dilemma 
anestesiologico è rappresentato da una potenziale difficoltà nella gestione delle vie aeree e 
la possibilità di anestesia regionale difficile [13-16,21]. Per quanto riguarda l’anestesia neuro-
assiale, è preferibile l’anestesia epidurale essendo meglio titolabile. In situazioni di emer-
genza, anche l’anestesia spinale è stata eseguita con successo [14]. L’anestesia generale 
per le gravide con acondroplasia deve essere pianificata particolarmente bene ma alcuni 
autori favoriscono questa tecnica [1,10, 41]. Le difficolta nella gestione delle vie aeree si 
accentua nella gravidanza. Oltre alla cassa toracica ipoplasica ed una eventuale 
pneumopatia restrittiva preesistente si osserva una riduzione della capacità funzionale 
residua (e conseguenti shunt intrapolmonari) superiore alla norma. Questo significa che alla 
probabile difficoltà di gestione delle vie aeree si aggiunge una riserva polmonare 
severamente ridotta con un rischio elevato di ipossia [23]. Dal punto di vista fenotipico, 
pazienti con acondroplasia alla sedicesima settimana di gestazione appaiono come altre 
donne alla trentesima settimana di gestazione [19]. Ciò potrebbe anche significare un 
(precoce) aumentato rischio di aspirazione. Non ci sono raccomandazioni sicure riguardo le 
tecniche anestesiologiche da adottare durante la gravidanza. La scelta di una tecnica 
anestesiologica deve essere basarsi sul caso individuale dopo una dettagliata analisi rischio-
beneficio. 
 
Per l’analgesia postoperatoria dopo taglio cesareo, volendo ridurre il consumo di oppioidi, è 
adatto il TAP block [37]. 
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