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INFORMACIONES CLINICAS

Relato de Caso: Anestesia en Paciente Portador de Distrofia
Toracica Asfixiante: Sindrome de Jeune

Deise Saletti ', Thiago Ramos Grigio 2, Deoclecio Tonelli 3, Onésimo Duarte Ribeiro Junior 4, Fabriccio Marini ®

Resumen: Saletti D, Grigio TR, Tonelli D, Ribeiro Junior OD, Marini F — Relato de Caso: Anestesia en Paciente Portador de Distrofia Toracica
Asfixiante: Sindrome de Jeune.

Justificativa y objetivos: El Sindrome de Jeune o Distrofia Toracica Asfixiante, es una enfermedad autosoémica recesiva. Ese sindrome se
caracteriza por una displasia 6ésea con varias anormalidades: toracica, pancreatica, cardiaca, hepatica, renal y de la retina. La edad en que el
cuadro clinico de los pacientes aparece esta correlacionada con la severidad de la enfermedad. Esos pacientes presentan una policondrodistro-
fia con las costillas anchas, cortas, horizontales y con junciones costocondrales irregulares con una caja toracica rigida y reducida con un grado
de dafo respiratorio variado.

Relato del caso: Paciente del sexo masculino, 4 meses, 7 kg, portador de Distrofia Toracica Asfixiante. Estaba intubado y con la caja toracica
reducida. Ecocardiograma: hipertensiéon pulmonar leve. Tomografia de térax: hipoplasia pulmonar. Sometido a la toracoplastia bilateral y a la
toracotomia bajo anestesia general. Mantenimiento de la anestesia: infusion continua de sufentanil y sevoflurano. Parametros ventilatorios: ven-
tilacién mecanica ciclada a presion. Con la abertura del térax, se noté una mejoria de los parametros ventilatorios y después del posicionamiento
de la protesis toracica, se observé una limitacion ventilatoria. Decidimos realizar la disminucidn de la prétesis toracica con la consecuente mejoria
de la ventilacion.

Conclusiones: Es imprescindible el diagndstico de todas las anormalidades presentes para el correcto manejo anestésico. Se hizo necesaria
la observacion para adecuar la ventilacion pre y pos toracotomia/toracoplastia y mantener al paciente hemodindmicamente estable. La forma
mas adecuada para la ventilacién mecanica es la ciclada a presién para vencer la barrera mecanica. En el intraoperatorio debemos mantener
el pico de presion inspiratoria lo mas bajo posible para minimizar el riesgo de barotrauma, de impedimento del retorno venoso y la disminucion

del débito cardiaco.

Descriptores: ANESTESIA, General; CIRUGIA, Torécica; ENFERMIDAD, Genética, sindrome de Jeune; VENTILACION, Controlada.
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INTRODUCCION

El Sindrome de Jeune (SD) o Distrofia Toracica Asfixiante,
es una enfermedad autosémica recesiva rara localizada en
el cromosoma 15qg13 '2. Ocurre en una frecuencia de 1 caso
para cada 100.000 a 130.000 nacidos vivos en los Estados
Unidos '. Ese sindrome se caracteriza por una displasia 6sea
con anormalidades muy variadas: toracica, pancreatica, car-
diaca, hepatica, renal y de la retina, y la edad en que el cua-
dro clinico se presenta esta correlacionada con la severidad
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de la enfermedad 27. Presenta una gran variabilidad en el
cuadro clinico, y los casos pueden ser clasificados como: le-
tales, severos, moderados y formas latentes 23. En el periodo
perinatal ocurre la mayoria de las muertes, porque el térax
corto y los pulmones hipopldsicos conllevan a la asfixia 267,
En sus formas moderadas, el nifio presenta neumonias de
repeticion con insuficiencia respiratoria progresiva en el pri-
mer afo de vida 7. Por regla general, esos pacientes son de-
pendientes de la ventilacion mecanica 78. Algunos pacientes
diagnosticados mas tarde pueden presentar ventilacion ade-
cuada en reposo y mejorar la capacidad respiratoria con el
pasar de los afios 7.

La funcién pulmonar varia desde normal y puede llegar a
hipertensiéon pulmonar a causa de la hipoplasia pulmonar 7.
El envolvimiento cardiaco ocasional proviene de la insuficien-
cia cardiaca secundaria y del aumento de la resistencia vas-
cular pulmonar, de la constriccion toracica, de la hipoplasia
alveolar y de la enfermedad miocardica primaria '. Puede ha-
ber un compromiso hepético con ictericia neonatal prolonga-
da, enfermedad policistica hepatica, hiperplasia de los ductos
biliares y cirrosis hepatica congénita 4. Ademas de eso, la
insuficiencia renal se debe a la fibrosis intersticial difusa con
infiltracién linfoblastica y alteraciones tubulares (dilatacion y
atrofia intercaladas) '2#. La poliuria, polidipsia y la hiperten-
sion pueden estar presentes en el segundo o tercer afio de
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Figura 1 — Desproporcién Térax-Abdomen.

vida, mientras que el fracaso renal se desarrolla en la infan-
cia o en la adolescencia '°. Los pacientes pueden tener una
mala absorcion intestinal, degeneracion de retina, polidactilia
y anormalidades dentarias y pélvicas 2.

Esos pacientes presentan una policondrodistrofia con las
costillas anchas, cortas, horizontales y junciones costocon-
drales irregulares, con una caja toracica rigida 1257910, |La
caja toracica estd extremadamente reducida y causa una
restriccion pulmonar 7. Todos los pacientes tienen el térax
reducido, pero el grado de afeccion respiratoria puede variar
desde insignificante hasta conllevar al deceso 37,

El objetivo de este articulo, es relatar un caso de anes-
tesia en paciente portador del Sindrome de Jeune realizado
en el Servicio de Anestesiologia Universitario del Hospital del
Estado Mario Covas (Hospital Estadual Mdrio Covas) de la
Facultad de Medicina del ABC.

RELATO DE CASO

Paciente del sexo masculino, de 4 meses y 7 kg, ASA Ill,
portador del Sindrome de Jeune, presentando alteraciones
pulmonares y Oseas. Entre las alteraciones pulmonares se
observaron la hipoplasia pulmonar y la caja toracica rigida.
Al examen fisico el paciente estaba hidratado, normocolo-
reado, intubado bajo ventilacién mecanica ciclada a volumen,
con la caja toracica reducida y con el acortamiento de los
miembros. La auscultacién cardiaca y pulmonar no reflej6 al-
teraciones (Figura 1).
Examenes laboratoriales: Hemoglobina 10,9 mg.dL™,
Hematocrito 30,9%, leucocitos 11.500.mm= sin desvia-
ciones, plaquetas 268.000.mm-3, coagulograma sin altera-
ciones, sodio 135 mg.dL, potasio 4,4 mg.dL"", creatinina
0,9 mg.dL" calcio total 9,2 mg.dL"", calcio ionico 1,34 mg.dL"",
Magnesio 1,7 mg.dL"', gasometria: pH 7,510, PaO,
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218,2 mmHg, PaCO, 32,8 mmHg, HCO; 25,6 mmol.L",
BE 3,1 mmol.L", saturacién O, 99,2%.

Ecocardiograma: fracciéon de eyeccion normal, valvulas
cardiacas normales, hipertensién pulmonar leve.
Radiografia de térax: caja toracica reducida (Figura 2)
Tomografia de torax: hipoplasia pulmonar, costillas cor-
tas y rectificadas.

Figura 2 — Radiografia de Térax: Caja Torécica Reducida.
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Monitorizacion: cardioscopio, oximetria de pulso, capno-
grafia espiratoria, presion arterial invasiva, indice Bispec-
tral (BIS), manta térmica y sonda vesical de demora. Se
sometio a la toracoplastia bilateral para la posterior toraco-
tomia bajo anestesia general. El acceso venoso periférico
previo fue hecho en el miembro superior derecho (Jelco
24). En el quiréfano, y después de la induccion anestésica,
fue puncionado el acceso venoso central en la vena femo-
ral derecha y la presion arterial invasiva en la arteria radial
izquierda con jelco 22.

Induccion anestésica: midazolam 0,7 mg (0,1 mg.kg™), su-
fentanil 3,5 ug (0,5 ug.kg"), atracurio 3,5mg (0,5mg.kg").
Mantenimiento: infusién continua de sufentanil 0,5 pug a
1 nug.kg'.h' y sevoflurano al 2%. La hidratacion fue reali-
zada con suero fisiolégico al 0,9% 25 mL.kg™" + glucosa al
50% 2g en la primera hora seguido de hidratacion segun la
férmula de Holliday y col. ' (4 mL.kg™".h"') + porte quirdrgi-
co (8 mL.kg'.h).

Parametros ventilatorios: ventilacion mecanica ciclada a
presion con indices de presion inspiratoria de 31 cmH,0,
frecuencia respiratoria de 30 incursiones respiratorias por
minuto, PEEP 12 cmH,0, FiO, 80%, volumen espiratorio
en torno de 50 mL, tiempo inspiratorio/expiratorio 1:1,5 y
volumen minuto 1,7. Inicialmente mantuvo una fraccion
expirada de gas carbénico entre 40-50 mmHg y de satura-
cién de O, 96%-99%. Con la abertura del térax mejoraron
los parametros ventilatorios, siendo posible disminuir la
presion inspiratoria con una mejoria en el volumen espira-
torio, y después del posicionamiento de la protesis toraci-
ca observamos una limitacién ventilatoria siendo necesario
aumentar la presion inspiratoria. En ese estadio, el pacien-
te presentd una disminucién del volumen espiratorio y el
aumento de la fraccién espirada de gas carbdnico. Decidi-
mos entonces disminuir la protesis toracica obteniéndose
la mejoria de la ventilacion (presion inspiratoria 26 cmH,0,
volumen espiratorio 62 mL, PEEP 5 cmH,O, frecuencia
respiratoria 22 incursiones respiratorias por minuto, frac-
cién espiratoria de gas carbénico 42 mmHg) (Tabla I). El
procedimiento tuvo la duracién de siete horas. El paciente
necesitd la reposicion sanguinea de 100 mL de concentra-

Tabla | — Parametros Ventilatorios

do de hematies. Los valores de presion arterial promedio
variaron de 50-60 mmHg, glucemia de 79-154 mg.dL-', He-
moglobina de 10,8-12,1 mg.dL".

Gasometria inicial: pH 7,46, PaCO, 32,8 mmHg, PaO,
168,2 mmHg, HCO; 23,3 mmol.L-', BE 0,3 mmol.L" y sa-
turacion de O, 99,2%.

Gasometria final: pH 7,447, PaCO, 34,7 mmHg, PaO,
113,3 mmHg, HCO; 23,4 mmol.L', BE 0,0 mmol.L", satu-
racion de O, 98,3%. La diuresis fue de 0,53 mL.kg'.h-".

Al finalizar la cirugia fue realizado un bloqueo epidural.
Posicionado en decubito lateral izquierdo, se procedié a la
antisepsia toracica con clorhexidina alcohdlica y la posterior
puncién entre T5 y T6 con la aguja Tuohy 20G. Después que
se encontro el espacio epidural por medio del signo de Do-
gliotti positivo, se aplicd morfina 200 mcg y fentanil 15 mcg. El
paciente fue derivado entonces a la UCI neonatal bajo intuba-
cién orotraqueal y ventilacion mecanica manteniendo los pa-
rametros ventilatorios previos. Fue realizada una infusion en
bolo endovenoso de midazolam 2 mg y atracurio 1 mg para
el transporte.

CONCLUSIONES

La distrofia toracica asfixiante es una rara enfermedad auto-
sOémica recesiva que presenta amplia variabilidad fenotipica.
Es imprescindible el diagndstico de todas las anormalidades
presentes para el correcto manejo anestésico del paciente.
En la consulta preanestésica es necesario evaluar la funcién
pulmonar a través del cuadro clinico, radiografia de térax, to-
mografia computadorizada, test de funcién pulmonar y anali-
sis de sangre arterial. Ademas, es necesario verificar la fun-
cion renal, hepatica y pancreatica.

Durante el acto anestésico fue necesaria la observacion
para adecuar la ventilacion pre y pos-toracotomia/toraco-
plastia y mantener el paciente hemodinamicamente estable.
Después de la abertura del térax, hubo una mejoria en los
parametros ventilatorios del paciente. Fue posible disminuir
la presion inspiratoria y mejorar el volumen espiratorio con la
disminucion en la fraccion espirada de gas carbénico. Sin

Parametros Inicial Posterior a la Posterior al Posterior a la

abertura del térax posicionamiento de disminucion de la
la protesis prétesis

Presion inspiratoria (cm H,O)* 31 28 32 26

Volumen espiratorio (mL) 50 70 48 62

Fraccién espirada de gas carbonico (mm Hg) 40 - 50 35-45 45 - 50 42

Frecuencia respiratoria (irpm) 30 26 27 22

PEEP (cm H,0) 12 10 10 5

Saturacion de O, (%) 94 - 96 95-97 93-96 95-97

Tiempo inspiratorio/espiratorio 1:1,5

* Ventilacion mecanica ciclada a presion.
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embargo, después de colocar la protesis toracica observa-
mos que la amplia abertura del térax con el uso de la prétesis
restringié la ventilacién, retornando a los parametros ventila-
torios iniciales (aumento de la presion inspiratoria y disminu-
cion del volumen espiratorio). Por tanto, se hizo necesaria la
readecuacion del tamafo de la prétesis y la disminucion de
la abertura toracica para mejorar los parametros ventilatorios
con la disminucion de la presion inspiratoria y con el aumento
del volumen espirado. Durante la cirugia se pudo disminuir
el PEEP.

El control de la ventilacién es uno de los grandes retos
intraoperatorios. Caracterizado por un térax pequefio con
costillas cortas hipoplasicas, los pacientes presentan una
gran restriccién respiratoria con dificultad para la expansion
pulmonar. Por eso, la forma mas adecuada para la ventila-
cion mecanica es la ciclada a presion para vencer la barrera
mecanica. Durante el intraoperatorio es importante mantener
el pico de presion inspiratoria lo mas bajo posible para mi-
nimizar el riesgo de barotrauma, de impedimento del retor-
no venoso y la disminucion del débito cardiaco. Ademas de
€s0, es aconsejable la disminucién del PEEP para evitar sus
efectos perjudiciales cuando alcanza altos valores, como el
escape pulmonar de aire, la disminucién del retorno venoso,
el aumento de la resistencia vascular periférica y la retencion
de gas carbonico.

Es importante destacar que la analgesia postoperatoria es
crucial para una buena recuperacion del paciente. Con esa fi-
nalidad decidimos hacer un bloqueo analgésico toracico. Sus
beneficios incluyen: la reduccion en la morbimortalidad posto-
peratoria y en la tasa de atelectasia. Ademas, se pretendia

obtener una desentubacién rapida del paciente en la Unidad
de Cuidados Intensivos.
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