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 Recomendaciones para la anestesia de pacientes  
afectados de 

Xantomatosis cerebrotendinosa 

Nombre de la enfermedad:  Xantomatosis cerebrotendinosa 

 
CIE: 10: E75.5 

 
Sinónimos:  Xantomatosis cerebrotendinosa, CTX, colesterosis cerebral 

 
Resumen de la enfermedad: La xantomatosis cerebrotendinosa (CTX; OMIM # 213700) 
es una enfermedad metabólica rara de almacenamiento de lípidos con herencia 
autosómica recesiva. 

Se caracteriza por la deficiencia de esterol 27-hidroxilasa (CYP27) mitocondrial, que es 
una enzima clave en la biosíntesis de ácidos biliares. Esta enzima convierte el colesterol 
en ácidos biliares, por lo que la deficiencia provoca un acumulo anormal de colesterol y 
colestenol en múltiples tejidos. El defecto en la CTX se encuentra en el gen CYP27A1 
localizado en el brazo largo del cromosoma 2 [1]. 

Van Bogaert y cols describieron por primera vez la CTX en 1937 [2]. A nivel mundial se 
estima que se da en 3-5 de cada 100.000 individuos y es más frecuente en la población 
judía marroquí con una incidencia de 1 cada 108 individuos. También es más común en 
la población drusa en Israel con una incidencia de 1:440. 

 

 

La medicina evoluciona constantemente y quizá haya nuevos conocimientos no 
actualizados en este documento. 

Las recomendaciones no son reglas estrictas, sino un marco de referencia para 
guiar la toma de decisiones. 

Cada paciente es único y las circunstancias individuales deben guiar el cuidado 
médico. 

El diagnóstico puede ser erróneo; en caso de duda, debe ser confirmado. 

 
 
Puede encontrar más información sobre la enfermedad, centros de referencia 
y asociaciones de pacientes en Orphanet: www.orpha.net 
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Cirugía habitual 

 Escisión de xantomas. 

 Reducción abierta y fijación interna de fracturas óseas. 

 Cirugía de columna. 

 Cirugía de cataratas. 

 Liberación quirúrgica de contracturas. 

  Colecistectomía. 

 Resonancia magnética. 

 

Tipo de anestesia  

La CTX es un trastorno con implicación multisistémica. El tipo de anestesia dependerá 
de los sistemas implicados, la gravedad del trastorno y el procedimiento planificado. 

La anestesia general puede ser inducida por vía intravenosa o por vía inhalatoria. En 
presencia de espasticidad, paresia y neuropatía sensitivo-motora periférica, puede ser 
conveniente evitar la succinilcolina. La probabilidad teórica del incremento de receptores 
de acetilcolina extra-sinápticos plantea riesgo de hiperpotasemia. 

La evaluación en los pacientes con cardiopatía isquémica y neuropatía autonómica es 
importante para la inducción y el mantenimiento seguro de la anestesia. 

Los pacientes con xantomas tendinosos en el cuello pueden ser difíciles de ventilar e 
intubar [14]. La anestesia regional en presencia de neuropatía periférica podría tener 
implicaciones médico-legales. Por tanto se recomienda una evaluación y documenta-
ción neurológica completa. La presencia de neuropatía autonómica es una 
contraindicación relativa para un bloqueo neuroaxial. Se ha informado la extirpación de 
xantomas del tendón de Aquiles con anestesia espinal [15]. 

Los pacientes con parálisis bulbar pueden no ser capaces de mantener y proteger las 
vías respiratorias cuando están sedados para procedimientos como la RM. 

 

Procedimientos diagnósticos preoperatorios adicionales necesarios (además de 
los cuidados estándar) 

La evaluación del sistema neurológico mediante un examen clínico detallado tiene un 
papel muy importante. Dependiendo de los hallazgos durante el examen clínico, se 
pueden indicar electromiografía, electroencefalografía o pruebas para descartar neuro-
patía autonómica. 

Electrocardiograma, ecocardiografía y prueba de esfuerzo en aquellos pacientes con 
cardiopatía isquémica. 

 

En presencia de xantomas en el cuello, puede ser necesaria la evaluación de la vía 
aérea mediante tomografía computarizada. 
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Preparación especial para el tratamiento de la vía aérea 

En presencia de xantomas en el cuello se debe tener en cuenta la posibilidad de una 
vía aérea difícil. 

Los pacientes con parálisis bulbar tienen un alto riesgo de aspiración. 

 

Preparación especial para transfusión o administración de productos hemáticos 

Ninguna. 

 

Preparación especial para anticoagulación 

Puede haber un tiempo de coagulación prolongado debidos a la deficiencia de vitamina 
K en el momento del diagnóstico, pero se resuelven después del inicio del tratamiento 
con AQDC (ácido quenodeoxicólico). El TTPA y TP deben revisarse en el momento del 
diagnóstico y corregirse si es necesario antes de una intervención quirúrgica. 

 

Precauciones para el posicionamiento, transporte o movilización del paciente 

Existe una alta incidencia de osteopenia y osteoporosis en pacientes con CTX. El 
tratamiento crónico con AQDC (ácido quenodeoxicólico) conduce a diarrea y deterioro 
nutricional. Hay que tomar precauciones adicionales durante el posicionamiento y el 
transporte. 

 

Interacciones entre medicación crónica del paciente y fármacos anestésicos 

No hay interacciones descritas entre AQDC y fármacos anestésicos. Debe tenerse en 
cuenta otros medicamentos que el paciente puede estar tomando para el control de los 
síntomas. 

 

Procedimiento anestésico 

La literatura anestésica en pacientes con CTX es escasa; por lo que es difícil formular 
directrices. 

Sería prudente evitar la succinilcolina en presencia de afectación neuromuscular. Los 
relajantes musculares no despolarizantes se pueden usar de manera segura. La 
disponibilidad de un agente de reversión específico para rocuronio (sugammadex) hace 
que ésta sea una opción atractiva como fármaco bloqueante neuromuscular. 

No existe ninguna contraindicación para el uso de opiáceos, agentes anestésicos 
intravenosos, inhalatorios o anestésicos locales. 
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Monitorización especial o adicional 

Monitorización del bloqueo neuromuscular. 

 

Complicaciones posibles 

- Vía aérea difícil. 

- Hiperpotasemia en pacientes con neuropatía motora o paresia. 

- Riesgo de aspiración en pacientes con parálisis bulbar. 

 

Cuidados postoperatorios 

Debe considerarse la posibilidad de aspiración. En los casos con parálisis bulbar es más 
seguro extubar a los pacientes completamente despiertos después de garantizar la 
reversión total del bloqueo neuromuscular. 

 

Información sobre situaciones de emergencia / Diagnóstico diferencial 

En presencia de síntomas neuromusculares, el rocuronio en lugar de la succinilcolina 
puede ser una mejor opción para la inducción de secuencia rápida de anestesia general. 
Parece sensato asegurarse de que sugammadex esté disponible en caso de dificultad 
con la vía aérea. 

 

Anestesia ambulatoria 

La anestesia regional, que incluye la anestesia neuraxial, evita los problemas de la vía 
aérea asociados con la anestesia general. Debe tenerse en cuenta la posibilidad de 
síntomas neurológicos, especialmente neuropatía autonómica. 

 

Anestesia obstétrica 

No hay datos concretos o recomendaciones al respecto en este grupo de pacientes. 
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