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Recomendaciones para la anestesia de pacientes con

Sindrome de Beckwith-Wiedemann

Nombre de la enfermedad: Sindrome de Beckwith-Wiedemann
CIE 10: Q87.3
nimos: sindrome de exénfalos-macroglosia-gigantismo (sindrome EMG)

Resumen de la enfermedad: EIl sindrome de Beckwith-Wiedemann (SBW) es un trastorno
complejo de sobrecrecimiento con una incidencia estimada de 1:13700 nacidos vivos. Esta
causado por una variedad de alteraciones genéticas o epigenéticas dentro de dos dominios
del gen codificado por el cromosoma 11pl5. La mayoria de los casos de SBW son
esporadicos (85%). Aproximadamente el 15% de los casos son formas familiares. El SBW
esta causado por varias alteraciones epigenéticas o genéticas que regulan los genes
codificados en el cromosoma 11p15.5.

Los pacientes suelen presentarse en la infancia con la triada de sintomas: onfalocele,
macroglosia y gigantismo. Sin embargo, las caracteristicas clinicas de SBW son variables e
incluyen visceromegalia, hipoglucemia neonatal, hendiduras y fisuras en las orejas,
citomegalia adrenocortical e inmadurez renal. Debido a la visceromegalia, estos pacientes
tienen un mayor riesgo de desarrollar tumores embrionarios.

La asociacion de anomalias cardiovasculares es rara, pero puede presentar dificultades
durante el manejo perioperatorio. El diagnéstico es principalmente clinico y no existen
requisitos absolutos para el diagnéstico clinico de SBW. Generalmente se acepta que la
presencia de al menos tres hallazgos principales, o dos hallazgos mayores y uno menotr,
apoyan un diagndstico clinico. El diagnostico molecular es dificil, principalmente debido al
amplio espectro de anomalias genéticas y epigenéticas.

La muerte puede deberse a complicaciones derivadas de hipoglucemia, prematuridad,
cardiomiopatia, macroglosia o tumores. Algunos de estos pacientes requieren cirugia para la
correccion de macroglosia y anomalias asociadas (por ejemplo, paladar hendido, onfalocele
0 extirpacion de tumores embrionarios). Aunque el SBW per se rara vez se asocia a anomalias
del desarrollo neurolégico, el periodo hipoglucémico puede conducir a un grado variable de
retraso psicomotor.

Los problemas cardiacos congénitos pueden necesitar cirugia correctora con derivacion
cardiopulmonar.

La principal preocupacion anestésica perioperatoria en el tratamiento de pacientes con SBW
es el manejo de una via aérea dificil, la hipoglucemia recurrente y los desequilibrios
electroliticos. La enfermedad cardiaca subyacente puede complicar ain mas el manejo
anestesico.
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Medicina en elaboracién
Quizéas haya nuevos conocimientos
Cada paciente es unico

Quiza el diagndstico sea erréneo

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

La correccion quirdrgica de macroglosia, el cierre de defectos de la pared abdominal y la
correccion del onfalocele, orquidopexia, extirpacion de tumores embrionarios, correccién
quirdrgica de la valvula uretral posterior, paladar hendido (poco comun) y correccion de
anomalias cardiacas congénitas con derivacion cardiopulmonar (raro).

Tipo de anestesia

Existe una clara indicacion para la anestesia general.
No hay informes de anestesia regional o local.

Por lo general, se evita la premedicacion si existe la sospecha de un posible compromiso de
las vias respiratorias tras la sedacién, o se trata de un lactante pequefio con insuficiencia
cardiaca congestiva. Sin embargo, hay informes de premedicacion con escopolamina sin
ninguna complicacién. La induccion inhalatoria es comparativamente segura debido al hecho
de que durante la ventilacién con mascarilla una sobredosis de sedantes puede hacer que la
lengua caiga hacia atras en el espacio retrolingual, lo que conduce a una obstruccién severa
de la via aérea.

Es segura la intubacién traqueal con el paciente despierto. Sin embargo, esto debe evitarse
especialmente ante la presencia de pacientes no colaboradores y aquellos en los que existe
la posibilidad de que se desencadene una crisis de hipertension pulmonar secundaria a las
molestias y, en ocasiones, al dolor generado durante el procedimiento.

No hay informes de hipertermia maligna.

No hay evidencia que respalde el uso de sedacién consciente para ningun procedimiento
diagndstico o terapéutico en pacientes con SBW.

Procedimientos diagndésticos adicionales necesarios (preoperatorios)

El SBW generalmente se manifiesta durante la infancia. Dado que las caracteristicas clinicas
de este sindrome son variables, generalmente se acepta que el diagnostico de SBW requiere
al menos 3 hallazgos clinicos que incluyan al menos 2 hallazgos mayores. Las pruebas
diagndsticas (analisis citogenético) son mas Utiles para confirmar el diagnéstico de SBW y
para definir el riesgo de recurrencia, mas que para establecer la correlacién fenotipo/genotipo
y el manejo anestésico perioperatorio. Es esencial una adecuada documentacion de la
hipoglucemia. Debe realizarse una prueba de respuesta aguda a la insulina para diferenciar
el SBW de una forma de hiperinsulinismo congénito. Resulta esencial comprobar los
electrolitos, la urea en sangre y la creatinina. En todos los pacientes debe examinarse la
hipercalciuria. La importancia de la hipercalciuria est4 relacionada con la disfuncion renal
perioperatoria. Si hay antecedentes o hallazgos fisicos indicativos de cardiopatia congénita,
estd4 indicado un examen cardiolégico completo. Sin embargo, sin tales signos no hay
indicacion para una evaluacion cardiaca mas alla de la estandar.

Se requiere una radiografia de térax preoperatoria no solo para diagnosticar alguna evidencia

de anomalia cardiaca, sino también para excluir el neuroblastoma toracico. La policitemiay el
hipotiroidismo, aunque menos frecuentes, deben descartarse antes de la cirugia debido a su
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efecto adverso sobre eventos perioperatorios en relacién al sangrado y retraso en el destete
de la ventilacion mecanica.

Una evaluacion cardiaca integral que incluya ECG, ecocardiografia y angiografia por TC es
s6lo necesaria cuando se sospecha una anomalia cardiaca durante el examen clinico. La
evaluacién por un cardiélogo es esencial cuando existe un problema cardiaco importante.

Se requiere ecografia abdominal para identificar organomegalia, nefrocalcinosis, rifién en
esponja y otras anomalias estructurales. Es fundamental examen preoperatorio por
tomografia computarizada o resonancia magnética de abdomen para descartar la presencia
de cualquier masa tumoral intraabdominal, pero solo en casos en los que exista evidencia
ecografica de la misma. De nuevo, un adecuado cribado (si esté indicado) debe dejarse en
manos de la experiencia del pediatra/genetista y no es la funcién del cribado preoperatorio.

Preparacion especifica para tratamiento de la via aérea

Debido a la macroglosia, la ventilacién con mascarilla sin un dispositivo de via aérea oro o
nasofaringeo, puede ser dificil. Dado que la lengua se puede desplazar facilmente, la
intubacion endotraqueal o la colocacion de una mascarilla laringea es posible en la mayoria
de los casos mediante técnicas convencionales. Sin embargo, se debe estar preparado para
una via aérea dificil en todos los pacientes con SBW. Un examen oral detallado debe ser
realizado para descartar paladar hendido o paladar hendido cerrado ya que la intubacién
nasotraqueal puede poner en peligro la anatomia palatina anormal.

Los pacientes con macroglosia a veces requieren intubacion traqueal despierto o una
inspeccion de las cuerdas vocales despierto. El uso de anestesia tépica facilita este
procedimiento. Si se puede ver la glotis, se puede realizar una induccion intravenosa o
inhalatoria. En caso de obstruccion preexistente de las vias respiratorias, se debe llevar a
cabo una induccién inhalatoria. Una via aérea nasofaringea formada a partir de un tubo
endotraqueal es til para aliviar la obstruccién a medida que la anestesia se profundiza. Es
posible conectar un circuito de respiracion al tubo endotraqueal que se esta utilizando como
via aérea nasofaringea para la administracion de gases anestésicos y oxigeno durante los
intentos de intubacion.

Otra maniobra que puede mejorar la ventilacion es la traccién hacia adelante y hacia abajo de
la lengua.

En caso de una glosectomia planificada, la intubacién nasotraqueal aporta ventajas al cirujano
y en la mayoria de los casos se puede realizar de forma convencional con la ayuda de unas
pinzas de Magill. Se prefiere un tubo endotraqueal con balén porque el tamafio de la traquea
no es facil de predecir en pacientes con SBW (traquea de mayor tamafio en SBW), ademas
de evitar los riesgos asociados al cambio de tubo traqueal (en situacion de intubacion
endotraqueal dificil) y finalmente para evitar la aspiracion de sangre durante la cirugia
orofaringea.

Una via aérea nasofaringea es Util para aliviar la obstruccion postoperatoria de la via
respiratoria en situaciones en las que se ha producido edema de la lengua después de la
manipulacion.

El Glidescope es otra buena opcion para el manejo de la via aérea dificil en este grupo de
pacientes.
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Preparacion especifica para transfusion o administracién de productos sanguineos

Puede haber un mayor requerimiento de sangre y hemoderivados si el paciente se somete a
una cirugia cardiaca correctora. Los pacientes neonatales con SBW pueden presentar
policitemia. Puede haber alguna alteracién de la funcién plaquetaria y anomalias de la
coagulacién cuando coexiste una enfermedad cardiaca congénita cianética. Se debe disponer
de una cantidad adecuada de sangre y productos sanguineos cuando se planifica una cirugia
cardiaca con circulacién extracorpérea. Solo dos casos publicados mostraron una mayor
necesidad perioperatoria de sangre y hemoderivados.

Preparacion especifica para anticoagulacion

No hay evidencia que apoye la necesidad de una anticoagulacién especifica. Estos pacientes
pueden tolerar la anticoagulacion sistémica por heparina mientras son sometidos a una
derivacién cardiopulmonar.

Precauciones especiales para la colocacion, transporte o movilizacion

No descrita.

Probable interaccion entre los agentes anestésicos y medicacién crénica que toma el
paciente

No descrita.

Procedimientos anestésicos

No existe contraindicacién para ninguno de los agentes anestésicos.

Se debe evitar el 6xido nitroso si se requiere una correccion quirdrgica cardiaca. La induccion
inhalatoria es mas adecuada para los casos en los que se prevé una dificultad en el manejo
de la via aérea.

Los opiadceos deben usarse con precaucion para evitar la obstruccion postoperatoria de las
vias respiratorias y la apnea.

Todos los agentes bloqueadores neuromusculares se pueden utilizar de forma segura a
menos que exista una contraindicacion general (insuficiencia renal o hepética). La reversion
del bloqueo neuromuscular con neostigmina es segura. No hay ningun informe sobre el uso
de sugammadex.

La ventilacion postoperatoria profilactica puede ser necesaria en pacientes posquirdrgicos
cardiacos y en algunos pacientes con glosectomia.
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Monitorizacién especial o adicional

La monitorizacién invasiva de la presion arterial y la presion venosa central es esencial en
todas las cirugias mayores en las que se produce un desplazamiento masivo de liquidos
(cirugia cardiaca).

No existe ningun informe que muestre la necesidad de monitorizar el gasto cardiaco.

Es necesaria la colocacion de un catéter de arteria pulmonar si se requiere monitorizacion
para ajustar la dosis de vasodilatador pulmonar (por ejemplo, 6xido nitrico).

No se requiere una monitorizacion de rutina de la funcién neuromuscular.
La medicion de la profundidad de la anestesia mediante el BIS no es obligatoria.

La monitorizacion de los gases en sangre, la glucemia y los electrolitos de forma regular es
imprescindible para prevenir emergencias mayores.

Aunque no se ha descrito la instalacion de palas externas de desfibrilacion, se requiere la

disponibilidad de las mismas, asi como parches de desfibrilacién interna, en pacientes con
SBW con problemas cardiacos coexistentes o en caso de una cirugia a corazon abierto.

Posibles complicaciones

Los pacientes con SBW pueden presentar riesgo de hipoglucemia preoperatoria,
especialmente en el periodo neonatal y poco después, con importantes alteraciones
electroliticas concurrentes. Un control regular de la glucemia, electrolitos y la infusion
intravenosa de dextrosa en ayunas puede solucionar este problema en el periodo neonatal y
en pacientes con hipoglucemia persistente. Como la administracién de glucosa varia de un
pais a otro y de un hospital a otro, la forma de administracion de la glucosa debe adaptarse a
la practica local.

Un episodio agudo de hipoglucemia durante el periodo intra o postoperatorio requiere la
administracion de un bolo de dextrosa seguido de una perfusion. El episodio de hipoglucemia
es dramatico, dificil de corregir y mas problematico cuando el paciente tiene que someterse a
una derivacion cardiopulmonar. Después del tratamiento inicial con un bolo de dextrosa al
10% seguido de infusion de dextrosa al 5% junto con la solucion de Ringer lactato durante
todo el periodo perioperatorio, es suficiente mantener la glucemia y los electrolitos séricos
dentro de los limites normales controlando la respuesta metabodlica al estrés y el
desplazamiento de electrolitos durante el periodo perioperatorio.

Por lo general, se evita la premedicacion si existe la sospecha de insuficiencia respiratoria.

La presencia de una lengua grande y una via aérea distorsionada puede causar dafio en el
anillo cricoideo en presencia de un tubo endotraqueal con balén. Como el cricoides es un
anillo cartilaginoso completo, incluso una pequefia cantidad de edema resultara en un
estrechamiento significativo, un aumento muy grande de la resistencia al flujo de aire,
laringoespasmo y posterior hipoxemia. Un tubo endotraqueal con balon puede causar
compresion de la mucosa entre el tubo y el cartilago cricoides circular lo cual conduce a
necrosis, ulceracion. Esta presion de compresién aumenta ain mas en presencia de una
lengua grande que generalmente cae hacia las cuerdas vocales una vez que el paciente esta
anestesiado. Para evitar esta complicacion, se recomienda la conocida férmula que indica que
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el tamafo correcto del tubo debe pasar a través de la laringe sin resistencia y debe tener una
pequefia fuga a una presion de inflado de 20-25 cm de agua.

La traqueomalacia postoperatoria y el fracaso de extubacion pueden ocurrir en algunos casos
y la razén principal es el dafio al anillo cricoides causado por la necrosis por presion,
secundaria a la presencia de un tubo endotraqueal ajustado, con balén y una lengua grande
0 una ventilacion mecéanica prolongada. El uso de un tubo endotraqueal de tamafio correcto,
evitando la presién excesiva del manguito, y el plan para una extubacion temprana son las
diferentes opciones que pueden tomarse para evitar esta complicacion.

La sobredosis de sedantes y/u opiaceos durante la induccion puede hacer que la lengua caiga
hacia atras en la faringe, especialmente durante el periodo postoperatorio, lo cual conduce a
una obstruccién grave de las vias respiratorias, hipoxemia y precipitacion brusca de crisis
hipertensivas de la arteria pulmonar en casos con cardiopatia congénita en la que coexiste
hipertension arterial pulmonar.

La intubacién despierto puede aumentar la presion intracraneal, lo cual puede contribuir a una
mayor lesion neuroldgica en pacientes sometidos a circulacion extracorpérea.

Los pacientes con SBW son mas propensos a la respuesta al estrés metabdlico y al

desplazamiento de electrolitos durante el periodo perioperatorio. Esto puede contribuir a un
gran aumento de la presién de la arteria pulmonar y crisis hipertensivas de la arteria pulmonar.

Cuidados postoperatorios

Los cuidados postoperatorios dependen de la edad del nifio, tipo de cirugia realizada,

problema cardiaco subyacente y presencia de enfermedad de la membrana hialina. En
pacientes sometidos a una glosectomia parcial, la lengua puede hincharse en el
postoperatorio, posiblemente obstruyendo la via aérea superior. Sin embargo, una gran serie
de casos mostré6 que la reduccién anterior en cufia de la lengua no necesita intubaciéon
tragueal postoperatoria.

El manejo cuidadoso de la homeostasis de glucosa y electrolitos es obligatorio en casos
seleccionados.

Evitar hipoxia, hipercapnia, acidosis y dolor ya que pueden conducir a fibrilacion ventricular y
crisis hipertensivas refractarias de la arteria pulmonar.

Informacion sobre situaciones de emergencia/diagndstico diferencial a causa de la
enfermedad (como herramienta para distinguir entre un efecto adverso del
procedimiento anestésico y una manifestacion propia de la enfermedad)

Una hipoglucemia intratable durante el periodo perioperatorio y una obstruccién de la via
aérea superior debido a la macroglosia constituyen verdaderas emergencias. La
visceromegalia abdominal puede agravar la insuficiencia respiratoria. La obstruccion de las
vias respiratorias tras la glosopexia puede conducir a un paro respiratorio y esto se puede
prevenir mediante el establecimiento de una via respiratoria nasofaringea segura.

Puede producirse una alteracion de liquidos y electrolitos que conduzca a una emergencia
cardiovascular aguda.
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Anestesia ambulatoria

Probablemente no tenga ningan papel en el manejo de pacientes con SBW cuando esta
prevista una correccién quirdrgica de la via aérea superior.

Sin antecedentes de obstruccion de las vias respiratorias superiores o hipoglucemia

persistente, las intervenciones menores al margen de las vias respiratorias pueden realizarse
como casos ambulatorios.

Anestesia obstétrica

Los recién nacidos y los prematuros con SBW grave tienen riesgo de muerte prematura debido
a complicaciones derivadas de la hipoglucemia, miocardiopatia de la prematuridad y
macroglosia. El pronéstico generalmente es bueno en pacientes que sobreviven a la nifiez. El
manejo anestésico puede ser similar a cualquier otra paciente embarazada cuando ya se ha
realizado una cirugia correctora del problema existente en las vias respiratorias. Debe
prestarse especial atencién al manejo de la glucosa y electrolitos en pacientes con
hipoglucemia persistente. Sin embargo, no existe informacion a este respecto.
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