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Raccomandazioni per I'Anestesia in Pazienti Affetti da

Sindrome di Moebius

Nome della Malattia: Sindrome di Moebius
ICD 10: Q87.0
OMIM: 157900

Sinonimi: Diplegia Faciale Congenita (Paralisi Oculofacial Congenital), Mébius syndrome,
Moebius sequence, MBS

Informazioni: La sindrome di Moebius & una rara malattia neurologica non progressiva (con
prevalenza stimata di 0.002% delle nascite) caratterizzata da paralisi faciale monolaterale o
bilaterale e difetto del movimento extra-oculare dell’'occhio secondario alla paresi congenita
dei nervi cranici faciale (VII) e abducente(VI). Questa classica presentazione della sindrome
€ spesso accompagnata da paralisi dei seguenti nervi cranici: ipoglosso (XII), trigemino (V),
glossofaringeo (IX) e vago (X). | bambini affetti si presentano in genere con esotropia
congenita e assenza di mimica faciale. Possono essere presenti problemi di nutrizione dovuti
a difficolta di coordinamento tra suzione e deglutizione con coinvolgimento dei nervi cranici
IX e X. Questo pud essere associato a disfagia e ritenzione delle secrezioni orali, che
portano a episodi ricorrenti di polmonite da aspirazione. Una disfunzione del palato molle
pud anche provocare disartria. La sindrome di Moebius pud anche essere associata a
malformazioni  craniofacciali  (ipoplasia  mandibolare, = microstomia, disfunzione
dell’'articolazione temporomandibolare, palatoschisi, deformazioni dell’orecchio esterno),
malformazioni degli arti (piede equino) e muscoloscheletriche, cosi come a multiple anomalie
oftalmiche (incompleta chiusura dellocchio, incapacita di ammiccamento). Altre
manifestazioni associate includono crisi convulsive, malattie cardiache congenite, ipotonia,
ipogonadismo ipogonadotropo, siringomielia e diversi gradi di ritardo mentale. Si associa
anche a prematurita.

La medicina € in continuo progresso
Sono disponibili nuove conoscenze

Ogni paziente € unico
Considerare diagnosi errata

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




Riassunto della malattia

La causa della sindrome di Moebius € sconosciuta, ma nei bambini con cariotipo normale
due possibili ipotesi eziologiche sono 'anomalo sviluppo del romboencefalo e un’ischema del
tronco cerebrale nel primo trimestre. Tra i potenziali eventi teratogeni associati sono
compresi ipertermia, trauma, formazione di trombi, embolia, emorragia, cosi come
esposizione del feto a diversi farmaci, tra cui il misoprostolo. La maggior parte dei casi sono
sporadici, ma sono noti anche alcuni casi familiari. 1 modelli ereditari della sequenza di
Moebius sono eterogenei e possono essere recessivi, autosomici dominanti o anche legati al
cromosoma X. Sono stati descritti alcune regioni e alcuni geni possibili (3921-9g22 and
13g12.2-q13), ma non & ancora stata confermato un gene responsabile.

La sindrome é stata frequentemente confusa con la paresi faciale ereditaria congenita, che si
limita al coinvolgimento del nervo faciale, ma non ad altre anomalie.

La sindrome di Poland-Mobius & una rara malattia congenita che comprende I'associazione

delle sindromi di Poland e di Moebius. La sindrome di Poland consiste in: assenza del
muscolo grande pettorale, sindattilia, brachidattilia e ipoplasia delle mani.

Chirurgia tipica

Indagini diagnostiche (TAC e RNM) e procedure chirurgiche che possono includere: chirurgia
oculistica (p.e. chirurgia per lo strabismo, correzione di ptosi, tarso-rafia), chirurgia
ortopedica (correzione di anomalie degli arti), chirurgia plastica /ricostruttiva (palatoschisi,
chirurgia mascellare e faciale), chirurgia otorinolaringoiatrica, chirurgia odontoiatrica
(estrazione dentale), o interventi di chirurgia generale

Tipo di Anestesia

Vanno considerati i potenziali rischi di aspirazione delle secrezioni, per cui & raccomandato
'uso di un agente antiscialagogo.

L’anestesia generale € potenzialmente a rischio per il difficile controllo delle vie aeree.

L’anestesia locoregionale non & di per sé controindicata, tuttavia ci potrebbe essere un’alta
percentuale di fallimento dovuta ai problemi di posizionamento e alla scoliosi.

Procedure diagnostiche aggiuntive (preoperatorie)

Sebbene la revisione della letteratura non riporti un’associazione tra cardiomiopatia e
sindrome di Moebius, tuttavia ci sono indizi di coinvolgimento miocardico (difetto settale del
ventricolo, dotto arterioso, destrocardia). Questo suggerisce di richiedere un’ecocardiografia
preoperatoria nel caso che non sia stata ancora eseguita.
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Accorgimenti particolari riguardo la gestione delle vie aeree

Le modificazioni craniofacciali, che possono considerevolmente ostacolare l'intubazione
tracheale, sono presenti nel 90% dei pazienti. Alcune di queste modificazioni sono la
micrognazia, la retrognazia, I'ipoplasia mandibolare e la palatoschisi.

L’'uso di maschera facciale con o senza la cannula di Guedel sembra essere ben tollerata ed
e probabilmente il metodo di scelta appropriato. La ventilazione in maschera € in genere
adeguata.

Si possono usare diversi metodi per facilitare l'intubazione, tra cui la compressione della
cricoide, mandrini, bougie elastico in gomma, tecnica a quattro mani, sostituzione della lama
del laringoscopio e fibroscopio.

In caso di fallimento dell'intubazione, la via aerea pud essere gestita con una maschera
laringea, sebbene anche il suo posizionamento potrebbe essere difficile (viene riportata
un’alta percentuale di fallimento)

Deve essere a disposizione il materiale per vie aeree difficili.

Accorgimenti particolari per la trasfusione o la somministrazione di emoderivati

Non noti o non descritti.

Accorgimenti particolari per la somministrazione di anticoagulanti

Non noti o non descritti.

Accorgimenti particolari riguardo il posizionamento, il trasporto e la mobilizzazione

Occorre fare attenzione al posizionamento e occorre proteggere tutti gli arti coinvolti dalla
malattia mantenendoli in una posizione neutra per ridurre il rischio di aree di compressione o
di neuroprassia.

Probabili interazioni tra agenti anestetici e terapia abituale del paziente

Sebbene le crisi convulsive non siano un riscontro frequente nei pazienti con sindrome di
Moebius, sono stati riportati casi di epilessia. La valutazione anestesiologica in pazienti
epilettici dovrebbe includere una misurazione recente delle concentrazioni plasmatiche di
anticonvulsivante per assicurare la dose terapeutica. Importante €& il mantenimento
intraoperatorio di livelli terapeutici di farmaci anticonvulsivanti in modo che nel periodo
postoperatorio sia assicurato 'immediato ritorno alla terapia cronica delle crisi convulsive.
L’induzione di enzimi epatici da parte di certi anticonvulsivanti puo alterare la farmacocinetica
e la farmacodinamica di molti farmaci, tra cui i bloccanti neuromuscolari (NMBAS). In corso di
terapia anticonvulsivante, potrebbe essere necessario aumentare le dosi intraoperatorie di
NMBAs e di alcuni anestetici endovenosi
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Procedura anestesiologica

Il ritardo mentale e | disturbi visive e uditivi possono rappresentare una notevole difficolta
nella comunicazione e nella valutazione del paziente

Il coinvolgimento del nervo ipoglosso pud causare ipoglossia o anchiloglossia con anomalie
di coordinazione della lingua. Queste possono ulteriormente aumentare la probabilita di
ingombro da secrezioni. E raccomandato I'uso di un antiscialogogo in premedicazione.

La paralisi faciale pud provocare incompleta chiusura degli occhi e incapacita di
ammiccamento, con il rischio di cheratopatie e ulcerazioni corneali indipendentemente
dall’anestesia. In questi casi, si suggerisce una meticolosa attenzione nella gestione degli
occhi.

L’'induzione dell’anestesia pud essere endovenosa o inalatoria.

Dovrebbe essere evitato I'uso di succinilcolina per il potenziale rischio di rabdomiolisi,
iperkaliemia e ipertermia maligna. Il rischio assoluto di ipertermia maligna (MH) non é noto.
In letteratura esiste un singolo case report di morte per MH in un bambino con sindrome di
Moebius

Considerata I'associazione con un controllo della ventilazione non ottimale, & appropriato

avere cautela nelluso di oppioidi. A volte pud essere necessario un monitoraggio
postoperatorio prolungato.

Monitoraggio specifico o aggiuntivo

Monitoraggio con neuromuscolare (train-of-four) per lipotonia. Gli elettrodi dovrebbero
essere applicati sul lato non colpito da malattia.

Possibili complicanze

Sono comuni le anomalie delle strutture oro-faciali, le quali possono rendere difficile
l'intubazione.

Il rischio di rigurgito e aspirazione delle secrezioni orali o del contenuto gastrico &
potenzialmente aumentato nel periodo peri-operatorio.

Le secrezioni possono causare parziale ostruzione delle vie aeree e ipossiemia.
L’insufficienza respiratoria secondaria a eccessive secrezioni delle vie aeree pud rendere
necessaria la ventilazione meccanica nel periodo postoperatorio

Complicanze polmonari acute e croniche secondarie ad aspirazione.

Anomalie del controllo della respirazione (apnea, ipopnea) presumibilmente legate alla
presenza concomitante di un danno del tronco encefalico.

La deformita degli arti superiori e inferiori puo essere associata a difficolta di posizionamento
di un accesso venoso.
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Occorre fare attenzione per prevenire abrasioni corneali.

Assistenza postoperatoria

La paresi del nervo facciale e la conseguente assenza di espressione facciale
compromettono la capacita del paziente di comunicare in modo non verbale, rendendo
difficile valutare questi pazienti e valutare il loro dolore. Si dovrebbero utilizzare le variazioni
dei parametri fisiologici (frequenza cardiaca e pressione arteriosa) per verificare il livello di
analgesia. E anche utile avvalersi dell'aiuto della madre per una valutazione del livello di
comfort del bambino.

L'ipotonia pud anche avere un impatto sulla funzione respiratoria postoperatoria sia a livello
delle vie aeree superiori che della muscolatura toracica e del diaframma. Cio e
particolarmente rilevante durante il periodo peri-operatorio, quando gli agenti anestetici
residui e gli NMBA possono esacerbare la scarsa funzionalita basale portando
allinsufficienza respiratoria. E raccomandato monitoraggio continuo postoperatorio della
funzione respiratoria.

Per l'analgesia postoperatoria devono essere utilizzati farmaci con effetti limitati sulla

funzione respiratoria centrale. Dovrebbero essere utilizzati preferibilmente analgesici non
oppioidi.

Informazioni riguardo a situazioni di emergenza / diagnosi differenziale

Causate dalla malattia per fornire uno strumento utile a distinguere tra effetto collaterale
della procedura anestetica e una manifestazione della malattia

Non noti o non descritti.

Anestesia ambulatoriale

La chirurgia ambulatoriale pud essere eseguita in una struttura di terzo livello con adeguate
risorse e in casi selezionati.

Anestesia ostetrica

Non descritta.
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