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Recomendaciones para anestesia en pacientes que
afectados por

los sindromes de Waardenburg

Nombre de la enfermedad: sindromes de Waardenburg
CIE 10: Q87.8
Sinénimos: sindrome de Waardenburg tipo |, tipo Il, tipo Il y tipo IV.

El sindrome de Waardenburg (SW) es una enfermedad infrecuente hereditaria autosémica y
genéticamente heterogénea del desarollo de las células de las crestas neurales denominada
asi por el oftalmélogo holandés P. J. Waardenburg in 1951. Se describen cuatro subtipos
basados en la presentacion clinica. De acuerdo con los criterios diagndsticos propuestos por
el consorcio Waardenburg, una persona debe tener dos criterios mayores o uno mayor y dos
menores para ser diagnosticada de SW tipo | [Tabla 1]. Al SW tipo Il le falta la distopia cantal
de SW tipo I. El tipo lll, también llamado sindrome de Klein—-Waardenburg también tiene
asociadas anomalias de los miembros. El tipo Ill es la forma mas infrecuente de SW. El
sindrome de Shah-Waardenburg, el tipo IV, es una variante inusual de SW asociada a
enfermedad de Hirschsprung (de segmento largo, corto o incluso limitada a estrefiimiento
persistente). Es asi denominada por Krishnakumar N. Shah que describié 12 neonatos con
SW asociado a enfermedad de Hirschsprung de segmento largo en 1981.

El SW corresponde a la neurocristopatias, enfermedades causadas por una alteracion en la
migracion de las células de la cresta neural en la fase embrionaria. Estas céulas son
importantes para la formacién de diversas partes del cuerpo, como los melanocitos, oido
interno y el sistema nervioso intestinal. Otras caractaerfiisticas menos frecuentes en el SW
incluyen sintomas vestibulares, anomalias del sistema urinario, defectos del tubo neural,
anomalia de Sprengel (malposicion y displasia de escapula), paladar o labio hendido,
paralisis facial y lengua plicada, laringomalacia, y cardiopatia cianética severa.

Medicina en elaboracion
Quizas haya nuevos conocimientos
Cada paciente es unico

Quiza el diagnostico sea erroneo

Se puede hallar mas informacién sobre la enfermedad, centros de referenciay
“ organizaciones de pacientes en Orphanet: www.orpha.net




Resumen de la enfermedad

En el SW | (rasgo dominante) se obeserva mutaciones heterocigéticas en el gen PAX3 del
cromosoma 2. El SW tipo Il es tambiéns adscrito a mutacién en PAX3, bien por mutaciones
heterocigéticas muy especificas o por mutantes bi-alélicos (la mayoria de casos, por tanto,
recesivos). e SW tipo Il usualmente es transmitido como rasgo dominante y se ha
relacionado con MITF (mapeado en el cromosoma 3) o bien con mutaciones heterocigéticas
en SOX10 (cromosoma 22). Dos casos de SW tipo Il se han descrito como mutaciones
homocigoticas de SNAI2 (cromosoma 8). E SW tipo IV es heterogéneo, y es adscrito bien a
SOX10 (rasgo dominante), EDN3 (rasgo recesivo) 0 a mutaciones en EDNRB (rasgo
dominante o recesivo).

Hay que notar que la expresividad es variable entre los miembros familiares afectos, es
decir, algunos tienen solo parches de piel blanca y otros también sordera y enfermedad de
Hirschprung.

Unos pocos pacientes con SW tipo IV tienen ademas sintomas neuroldgicos (neuropatia,
leucodistrofia central desmielinizante con ataxia, espasticidad, déficit intelectual y
disregulacion autonomica). Este trastorno dominante denominado PCWH es causado ppr
mutaciones especificas en SOX10.

El diagndstico diferencial del mechén blanco y parches citaneos blancos se hace con el
vitiligo, piebaldismo (raramente asociado con sordera), sindrome de Rozycki (leucoderma,
sordera congénita, atrofia muscular, y acalasia), sindrome de Vogt-Koyanagi—Harada
(uveitis, pelo grisdceo, meningitis, y vitiligo de origen autoinmune), sindrome de Tietz
(sordomudez, ojos azules, e hipomelanosis, esta relacionado con mutaciones
heterocigéticas de MITF y, por tanto con alelos del SW tipo Il), y con la esclerosis tuberosa
(tratorno autosémico dominante con otras manifestaciones cutédneras, a menudo
convulsiones y déficit intelectual, lesiones cerebrales, renales, cardiacas, oculares y
pulmonares, pero sin sordera).

Tabla 1: Criterios diagnésticos del sindrome de Waardenburg tipo |

Criterios mayores Criterios menores

Mechon de pelo blanco Raiz nasal amplia/alta

Trastornos pigmentarios del iris Hipoplasia de alas nasales

Pérdida de audicion sensorineural Ceja unica (ambas cejas unidas) o
congénita ensanchamiento medial de las cejas
Un familiar de primer grado afectado | Hipopigmentacion cutanea

Distopia cantal o desplazamiento Encaneciiento prematuro del pelo
lateral del canto medial

Cirugia habitual

Cirugia neonatal, pediétrica, oftalmoldgica, ortopédica, implantes cocleares.
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Tipo de anestesia

No hay recomendacién definitiva para anestesia general o regional. La bibliografia sobre
tratamiento anestésico de estos casos es limitada. El anestesiélogo que se enfrente a un
nifio con mechon blanco debe pensar en el diagndstico diferencial y variantes de SW.
Recomendamos un abordaje anestésico individualizado. Tanto los anestésicos intravenosos
como volatiles deben ser seguros.

Bloqueos de nervios periféricos solo se han descrito en un caso.
Se requiere atencion meticulosa en la evaluacién preoperatoria, la coexistencia con otras
anomalias sistémicas, tratamiento d ela via aérea, y estrategias nutricionales perioperatorias

(el riesgo de malnutricion aumenta con la extension del segmento aganglionico del
intestino).

Procedimientos diagnosticos adicionales necesarios (preoperatorios)

En el preoperatorio, ademas de investigaciones de rutina, se recomienda investigaciones
especificas solo para evaluar condiciones asociadas aunque no para diagnosticar la propia
enfermedad.

Una ecocardiografia preoperatoria descartard anomalias cardiacas, aunque no se debe
hacer de rutina.

Se ha descrito alteracion del control autonémico del corazén en el SW tipo IV con mutacion

S0OX10, aungue sin consecuencias clinicas y ECG normal. El examen del fondo de ojo de
estos nifios puede mostrar retinopatia de prematuridad debida a toxicidad del oxigeno, etc.

Preparacion especial para el tratamiento de la via aérea

Debe considerarse la posibilidad d evia aérea dificil y tener los preparativos adecuados.

Se ha descrito en la bibliografia el manejo de via aérea dificil con mascarilla laringea I-gel.

Preparacion especial para transfusion o administracion de productos hematicos

Puede haber requerimientos aumentados de sangre o productos heméticos en diversas
cirugias.

Preparacion especial para anticoagulacion

No hay comunicaciones que sugieran necesidad de anticoagulacién perioperatoria. Sin
embargo, estos pacientes pueden estar confinados en cama por la deformidades
musculoesqueléticas secundarias (muy infrecuente salvo el SW tipo Ill y la enfermedad
PCWH) y pueden necesitar anticoagulacion tras cirugia mayor.
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Precauciones en el transporte o mobilizacion del paciente

Ninguna comunicada.

Probable interaccion entre farmacos anestésicos y medicacién cronica del paciente

Ninguna comunicada.

Procedimiento anestésico

Los pacientes con SW tienen multiples sistemas afectados por anomalias. Debe llevarse a
cabo una evaluacion amplia preoperatoria. Debe tomarse precauciones en las implicaciones
anestésicas en pacientes pediatricos. Pueden encontrase dificultades en la comunicacién
por sordera congénita.

Las mudltiples anomalias puden poner problemas seguin la edad de presentacion y la
extension de la afectacion del sistema musculoesquelético. Pueden presentar dificultades
técnicas durante anestesia regional y general.

Debe tenerse en cuenta la posibilidad de ventilacién dificil con mascarilla debido a dismorfia
facial, hipoplasia de las alas nasales, cntracturas musculares e intubacion dificil por paladar
o labio hendido.

Dene tenerse en mente disbalance electrolitico en pacientes con obstruccién intestinal e
intervenciones repetidas.

Considerar cuidadosa dosificacibn de farmacos por posibles alteraciones en la
farmacodinamica y cinética por malnutricion.

Si hay albinismo parcial puede haber dificultad en evaluar la palidez y el tiempo de relleno
capilar.

El posicionamiento del paciente peude ser dificil, sobre todo en ancianos con enfermedad
PCWH por la espasticidad y contracturas musculares.

Moitorizacion particular o adicional

Ninguna comunicada.

Posibles complicaciones

Tratamiento de via aérea dificil, disbalance electrolitico, malnutricién, disfuncién autonémica,
complicaciones de la colostomia.
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Cuidados postoperatorios:

Pueden necesitar monitorizacion por depresién respiratoria, pausas de apnea por la
alteracion de la farmacocinética y dinamica por malnutricibn severa que les hace
susceptibles a sobredosis de anestésicos, opioides y agentes bloqueantes
neuromusculares.

Considerar disminucion de lagrimas y produccién de saliva en algunos pacientes.
Los cuidados de la colostomia son importantes. La regulaciébn de la temperatura es

importante, uno de nuestros pacientes murié por esclerema neonatorum, que fue en parte
debido a hipotermia.

Informacion sobre situaciones de emergencia / Diagnéstico diferencial

Diagndésticos diferenciales causados por la enfermedad como herramienta para distinguir
entre un efecto adverso del procedimiento anestésico y una manifestacion de la
enfermedad.

El posible escenario urgente es un neonato para laparotomia emergente por obstruccion
intestinal. Un anestesidlogo experto que pueda manejar la via aérea debe hacerse cargo.

Anestesia ambulatoria

Procedimientos de duracién moderada o corta pueden realziarse de acuerdo a las guias
estandar de anestesia ambulatoria.

Anestesia obstétrica

No se han comunicado casos de pacientes con SW para anestesia obstétrica.

Queremos resaltar que muchos casos de SW tipos | y Il son familiares, con herencia
dominante e incluyen mujeres que pueden tener nifios. Es bastante probable que no haya
riesgo aumentado de complicaciones obstétricas.
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