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Recomendaciones para anestesia en pacientes
afectados por

Acondroplasia

Nombre de la enfermedad: Acondroplasia
CIE 10: Q77.4
Sinbnimos: Condrodisplasia, condrodistrofia fetal, "Chondrodystrophia fetalis"

La acondroplasia es la méas frecuente de entre los mas de 100 tipos descritos de displasias
esqueléticas que producen enanismo. La incidencia es aproximadamente de 0,5-1,5 de cada
10.000 nacidos [1]. Las mutaciones espontdneas causan hasta el 80% de casos. La
propagacion hereditaria ocurre de forma autosomica dominante. Las mujeres son afectadas
mas a menudo que los hombres [13,19,22]. Geneticamente hay una mutacion del gen del
receptor 3 del factor de crecimiento fibroblastico (“fibroblast growth factor receptor 3 gene",
FGFR3) [2]. Esta mutacion resulta en una inhibicion de la proliferacién del cartilago y un
trastorno de la osificacion encondral. Como consecuencia se observa una osificacion
prematura del cartilago epifisario. Clinicamente, son caracteristicos los siguientes sintomas:
enanismo desproporcionado, una cabeza relativamente grande, hipoplasia mediofacial,
deformidades del raquis, desviacion del eje de las piernas, mano "en tridente". Como
consecuencia primaria o secundaria, pueden afectarse otros sistemas u o6rganos [1,14].
Como resultado se han observados peculiaridades anestesiolégicas.

Medicina en elaboracién
Quizas haya nuevos conocimientos
Cada paciente es Unico

Quiz4 el diagndstico sea erréneo

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




Cirugia habitual

Otorrinolaringologia: tonsilectomia, adenoidectomia, tubos de ventilacion (tubos de
timpanostomia). Cirugia oral y maxilofacial: disgnatia (dientes alineados muy préximos entre
si). Neurocirugia: shunt ventricular, craniectomia (estenosis del foramen magnum). Cirugia
del raquis: estenosis del canal raquideo, cifoescoliosis. Ortopedia pediatrica: malposicién de
extremidades, alargamiento; cirugia bariatrica.

Tipo de anestesia

No es posible ofrecer una recomendacion general de la anestesia ideal, ya que ambas,
general y regional presentan problemas potenciales [2,14,19]. Por tanto, se precisa una
decision individualizada.

Anestesia general:

Algunos problemas caracteristicos son: excesiva ansiedad [2,8,12]; acceso intravenoso
dificil (10-50%) [2,9]; dificultad en la ventilacibn con mascarilla, intubacién dificil
[2,4,10,11,18,19,21,23]; riesgo de compresion cérvico-medular o isquemia de la médula
espinal (se ha comunicado muerte subita, especialmente en nifios < 4 afos) [3,6,31]; hay
una tasa de obesidad 8 veces mayor que potencia los efectos de los problemas previos [14];
hay incidencia aumentada de apnea del suefio (obstructiva y/o central) — de manera
infrecuente hipertensién pulmonar secundaria, enfermedad restrictiva pulmonar a edad
temprana [1,23,25-29]; infecciones respiratorias crénicas [1,28]; aumento en diez veces del
riesgo cardiovascular — con un maximo entre los 25 y 35 afios [30], y tendencia a la
hipersalivacion. En la infancia temprana, la hipotonia muscular nasopfaringea puede ser un
problema [25], asi como el reflujo gastroesofagico [28].

Hay descritas anestesias generales sin problemas [9,12,27].

A pesar de las alteraciones respiratorias, la anestesia general es citada como de eleccion
[1,10]. Debido a cambios anatémicos en el raquis y la articulacién craneocervical, asi como
a la elevada incidencia de hidrocefalia, las anestesias neuraxiales estan contraindicadas
relativamente.

Anestesia regional neuraxial: es considerada técnicamente dificil (canal raquideo
estrecho/estenosis, espacio epidural reducido, cifoescoliosis, deformidades de somas
vertebrales [10,23]). En algunos casos, la anestesia epidural se realiz6 con éxito [19-22]. Se
ha comunicado casos de punciones durales accidentales, dificultades en el avance del
catéter [1], riesgo incrementado de puncion venosa [19], distribucion de la anestesia
irregular o impredecible (nivel cefélico impredecible) [19,21]. La anestesia epidural debe
preferirse debido a la posibilidad de titulacién [13]. En la mayoria de casos, la inyeccion de
anestésicos locales caudales es sencilla en pacientes pediatricos. También la anestesia
subaracnoidea se ha empleado con éxito [16-18]. Pueden ser esperables una inadecuada
calidad de la analgesia neuraxial [16], puncién seca y riesgo elevado de bloqueo
subaracnoideo alto [14]. En ambos tipos se ha descrito el uso de opiaceos [14, 18], sin
embargo, faltan recomendaciones claras sobre dosificacion.

La anestesia regional periférica es posible. La puncion puede ser complicada.
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Sedacidn consciente/paciente despierto: no hay casos de resultados graves. Se recomienda
precaucion en caso de sindrome de apnea del suefio preexistente [28].

Procedimientos diagndsticos adicionales necesarios (preoperatorios)

La evaluaciéon preoperatoria diagndstica depende de los sintomas del paciente y debe
basarse en una detallada anamnesis y examen fisico. Debe prestarse particular atencién a
signos que indiquen intubacion dificil (apertura limitada de la boca, lengua grande, extension
vertebral cervical limitada, hiperplasia amigdalar, inestabilidad del raquis cervical) [4,13,14].

Ademas de los cuidados preoperatorios usuales, los siguientes sintomas clinicos
patognomonicos pueden indicar un diagndstico (adicional) refinado [1,14,25,28,30]:

-infecciones crénicas concurrentes (otitis media): consulta al otorrinolaringélogo

-Escoliosis severa/deformidades de la caja toracica: funciéon pulmonar, ecocardiografia,
gasometria arterial, radiogarfia toracica

-Sintomas neurolégicos (hidrocefalia, compresién cervicomedular, estenosis de canal
raquideo): consulta al neurdlogo, TAC, RM

-Apnea del suefio: consulta al otorrinolaringélogo, estudio polisomnografico, gasometria
arterial

-Problemas cardiopulmonares (enfermedades restrictivas pulmonares, hipertension
pulmonar, cor pulmonale, enfermedades cardiacas): pruebas de funcion pulmonar,
electrocardiografia, ecocardiografia, gasometria arterial, radiografia del térax, si se precisa,
examenes adicionales.

En particular, antes de una anestesia regional prevista, debe documentarse anomalias
neuroldgicas preexistentes [19]. Con frecuencia, los pacientes acondroplasicos muestran
anomalias neurolégicas [6]. En la infancia y nifiez, pero especialmente en edad adulta, a
menudo sufren dolor crénico por los cambios en el esqueleto [3,6].

Preparacion especial para el tratamiento de la via aérea

Por razones anatomicas, puede haber problemas en la ventilacion con mascarilla facial o
intubacién [2,4,10,11,18,19,21,23]. La lengua y unas vegetaciones adenoideas grandes
pueden producir complicaciones. No obstante una causa frecuente de dificultades en la
intubacion es una flexibilidad limitada de la articulacion atlanto-occipital [10,11,27]. Por otra
parte, debido al riesgo de estenosis del foramen magnum e inestabilidad cervical (riesgo de
compresion medular), debe evitarse estrictamente la hiperextension del raquis cervical
durante la intubacion [9-12,19,23,31]. Esto puede resaltarse por un caso descrito de infarto
no traumatico de médula espinal que conllevo tetraplejia en un nifio — incluso sin
manipulacién precedente del raquis cervical [33].
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En caso de dificultad prevista de intubacién se recomienda preparar dispositivos de via
aérea con los que se esté familiarizado.

La intubacién con paciente despierto (por ejemplo en la hipoplasia mediofacial) es
considerada de eleccién. EI GlideScope no es una opcién para intubacién despierto [4, 13].
Esta situacion es agravada por la ansiedad pronunciada de los pacientes [2,8,12].

En los casos comunicados de intubaciones no problematicas en pacientes con
acondroplasia, se menciona una tradquea pequefia. Reglas: el tamafio del tubo debe elegirse
de acuerdo al peso (no como habitualmente a la edad) [2,4,8,9,12,27].

Debido a que los procedimientos de anestesia regional no ofrecen una alternativa segura,

incluso en estos casos el tratamiento de la via aérea debe planificarse antes de la
operacion.

Preparacion especial para transfusion o administracion de productos heméticos

Ninguna comunicada.

Preparacion especial para anticoagulacion:

No hay comunicaciones sobre particulares de profilaxis de la trombosis en casos de
acondroplasia. En general, tras la pubertad debe tomarse en cuenta una adecuada profilaxis
trombotica, particularmente en periodos de inmovilizacion prolongados en cirugia de
extremidad inferior.

Un caso clinico describié un embolismo graso intraoperatorio letal consecuencia de cirugia
de extremidad inferior [32].

Precauciones en el transporte o mobilizacion del paciente

Se requiere gran cuidado para no producir dafio en el posicionamiento de los pacientes en
caso de deformidades anatémicas (sobre raquis y extremidades). Frecuentemente, estos
pacientes tienen contracturas articulares. Hay casos clinicos comunicados de dafio a causa
del posicionamiento (por ejemplo dos casos de pardlisis del plexo braquial [9], un caso de
ceguera tras posicionamiento en prono durante cirugia de raquis [24]).

En comparacién con el tamafio del cuerpo, la cabeza es relativamente grande y debido al
relativo incremento del &rea de superficie corporal, hay posibilidades de descenso de la
temperatura corporal. Especialmente en el caso de los nifios, debe recordarse hacer
tratamiento de la pérdida de calor precoz.
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Probable interaccién entre farmacos anestésicos y medicacion cronica del paciente

No comunicada.

Procedimiento anestésico

Premedicacion: Mientras algunos autores evitan la sedacion con farmacos cuando se prevé
intubacion dificil o si el paciente es diagnosticado de sindrome de apnea del suefio [4], otros
autores describen que la ansiolisis es beneficiosa en estos, con frecuencia muy ansiosos,
pacientes [2]. Para pacientes com obesidad severa, ranitidina y metoclopramida o citrato
sédico pueden administrarse para profilaxis de la aspiracion [4,14,19].

Anestesia: Cuando hay dificultad en accesos venosos, puede considerarse una induccion
inhalatoria. No hay particularidades en relacion con uso de farmacos anestésicos calculados
de acuerdo al peso corporal total [2,12]. En pacientes con hipersalivacion grave puede darse
un vagolitico — en la mayoria de casos, la aspiracién de secreciones es suficiente.

En relacion con otros farmacos usados en el preoperatorio no hay contraindicaciones
absolutas.

No hay signos que indiquen incremento de tendencia a hipertermia maligna.

Moitorizacion particular o adicional

La monitorizacién debe orientarse a enfermedades dérgano-especificas preexistentes. En
muchos casos, se descirbe una monitorizacion rutinaria correspondiente a la intervencion
quirargica [14]. La eleccion de un manguito de presién arterial adecuado puede ser dificil. En
caso de problemas preexistentes cardio-respiratorios, se recomienda presion arterial
invasiva [19].

Posibles complicaciones

- tratamiento de via aérea dificil (incluyendo tamafo pequefio del tubo)
-hipersalivacion

-infecciones frecuentes del tracto respiratorio

-riesgo de compresion de la médula cervical o isquemia medular
-anestesia regional dificultada con elevado nivel (impredecible)

-tasa de obesidad incrementada

-tendencia a sindromes de apnea del suefio (obstructiva y/o central)
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-riesgo cardiovascular aumentado

-riesgo elevado de dafio intraoperatorio por el posicionamiento

Cuidados postoperatorios:

Inicialmente los cuidados postoperatorios estdn basados en la intervencién y en las
condiciones preexistentes de los pacientes. Incluso sin anestesia, la tendencia a apnea del
suefio puede ser responsable de tasa de mortalidad aumentada, sobre todo en la infancia
temprana [3,6,30,31]. Por ello, particularmente en nifios se recomienda llevar monitorizacion
pulsioximétrica tras la cirugia [25] — sobre todo cuando se administran opiaceos [19].
Ademas debe programarse una estancia prolongada en la sala de recuperacion
postanestésica. La estancia en la unidad de cuidados intensivoa no es mandatoria, pero ha
sido til en cirugia bariatrica [4].

Informacion sobre situaciones de emergencia/ Diagnostico diferencial

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

-un diagnéstico diferencial tipico como el referido antes, se aplica sobre todo a los aspectos
neurolégicos de la enfermedad.

-fallos potenciales neurolédgicos tras anestesia regional (diagndstico diferencial de sintomas
neuroldgicos relacionados con la enfermedad frente a lesion nerviosa causada por la
anestesia regional).

-posible riesgo incrementado de bloqueo alto neuraxial frente a apnea del suefio central.

-apnea postoperatoria hipopnea/ apnea (diagnéstico diferencial de apnea del suefio central
por la enfermedad frente a efecto residual opiaceo).

Anestesia ambulatoria

La bibliografia no aporta recomendaciones en relaciéon con pacientes con acondroplasia.
Como norma general la anestesia tipo ambulatoria debe ser evitada por los problemas
postoperatorios antedichos. Sobre todo en pacientes pediatricos.
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Anestesia obstétrica

Numerosos articulos de anestesia neuraxial en la acondroplasia estan enfocados para la
ceséarea. Debido a la desproporcion entre la cabeza fetal y la pelvis materna, la gestante
acondroplasica tiene elevada tasa de cesarea electiva [19,23]. La mayoria de articulos
sefialan el dilema anestésico de una dificultad respiratoria potencial y la posibilidad de
anestesia regional dificil [13-16,21]. En la anestesia neuraxial debe preferirse epidural [13]
por su posibilidad de titulacion. En emergencias, la anestesia subaracnoidea se ha realizado
con éxito [14]. E estas gestantes la anestesia general debe planificarse especialmente bien.
Este procedimiento es preferido por algunos autores [1,10]. Alteraciones preexistentes del
sistema respiratorio pueden ser mas dificiles de manejar. Puede hallarse una reduccion de
la CRF — que exceda la reduccién considerada normal en la gestante — como consecuencia
de hipoplasia toracica y una posible restriccion de la funcién pulmonar, que resultara en
shunt intrapulmonar. Esto supone, ademas de un sistema respiratorio alterado, que estas
mujeres tienen una limitada reserva pulmonar, que implica gran riesgo de hipoxia [23].
Desde el punto de vista del fenotipo, a las 16 semanas de gestacion parecen como otras
mujeres en la semana 30 [19]. Ello puede implicar un (temprano) riesgo aumentado de
aspiracion.

No hay recomendaciones definitivas sobre los procedimientos anestésicos durante la
gestacion. La decision debe individualizarse tras detallado analisis riesgo-beneficio.
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