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PALAVRAS-CHAVE Resumo A anemia de Fanconi é uma sindrome hereditaria autossémica recessiva rara, carac-
Anemia de Fanconi; terizada por deficiéncia da medula 6ssea e anomalias congénitas e hematologicas. A literatura
Bloqueio caudal; sobre o manejo anestésico dos pacientes € limitada. O manejo de uma displasia do desen-
Displasia do volvimento do quadril foi descrito em um paciente com anemia de Fanconi. Por causa da
desenvolvimento natureza heterogénea, um paciente com anemia de Fanconi deve ser submetido a avaliacao
do quadril pré-operatoria para diagnosticar as caracteristicas clinicas. Em conclusao, o bloqueio caudal

foi a nossa escolha para esse paciente com anemia de Fanconi, sem trombocitopenia, para evi-
tar o N,O, reduzir a quantidade de anestésico, a microcefalia existente, o hipotireoidismo e o
aumento das enzimas hepaticas, proporcionar analgesia pos-operatoria e reduzir a quantidade
de analgésico usada no pds-operatorio.

© 2013 Sociedade Brasileira de Anestesiologia. Publicado por Elsevier Editora Ltda. Todos os
direitos reservados.

Introducao A literatura sobre o manejo anestésico dos pacientes é
limitada. O manejo de uma displasia do desenvolvimento do

A anemia de Fanconi (AF) é uma sindrome hereditaria quadril foi descrito em um paciente com anemia de Fanconi.

autossdmica recessiva rara, caracterizada por deficiéncia

da medula d6ssea e aumento da fragilidade cromossémica, Relato de caso

geralmente associada a multiplas anomalias congénitas.'

Paciente do sexo feminino, 2,5 anos, nascida de pais con-

sanguineos em primeiro grau, apresentou-se com marcha

deficiente. O nascimento foi a termo via parto vaginal

espontaneo; era pequena para a idade gestacional e pesava

* Autor para correspondéncia. 2,2kg ao nascimento. O exame fisico constatou retardo do
E-mail: drzdogan@yahoo.com (Z. Dogan). crescimento (5,7kg de peso e 68cm de altura), auséncia
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Figura 1

Auséncia do polegar.

bilateral do polegar (fig. 1), manchas cor de café com leite
nas costas, hipopigmentacao no abdome, hiperpigmentacao
generalizada e microcefalia.

Exames laboratoriais ndao revelaram pancitopenia; os
valores de hemoglobina, leucocitos e plaquetas eram
11,4gdl™", 7,4 x 103 dl-" e 162 x 10° dl~, respectivamente.
Os niveis de ALP, GGT e LDH estavam elevados, 564, 420 e
289, respectivamente. Ultrassom revelou hipoplasia do rim
em ferradura.

A medicacdo da paciente incluiu apenas levotiroxina por
causa do hipotireoidismo. Nao ha medicamento para AF.

Outras exames, incluindo eletrolitos, BUN, creatinina,
bilirrubinas, AST, ALT, tempo de protrombina, tempo de
tromboplastina parcial, ECG e ecocardiograma estavam nor-
mais. A paciente era eutireoidica.

A avaliacao das vias respiratdrias nao revelou anormali-
dades, exceto microcefalia; os sinais vitais estavam normais.
Sangue e hemoderivados sao prescritos, a depender do pro-
cedimento.

Nenhum medicamento foi administrado antes do proce-
dimento, exceto antibioticos. A anestesia foi induzida com
sevoflurano a 8% em oxigénio a 100%. Apos obter acesso
venoso periférico, a paciente foi posicionada em declbito
lateral esquerdo. O bloqueio caudal foi feito com o uso de
agulha com bisel curto de calibre 22, em condicoes assép-
ticas com bupivacaina a 0,25% (1 mLkg~"). Apds o bloqueio
caudal, a anestesia inalatoria foi reduzida para 0,5-1% em
oxigénio a 100% para obter um grau de sedacdo 4 ou 5 na
escala de Ramsay. Saturacao periférica de oxigénio (Sp0,),
frequéncia cardiaca, pressao arterial nao invasiva e CO,
expirado (ETCO,) foram monitorados durante toda a cirur-

Figura 2 A paciente com mascara facial durante a cirurgia.

gia. A ventilacdo foi mantida via mascara de oxigénio com
2Ldk~" de fluxo fresco, espontaneamente (fig. 2).

Todo o processo, incluindo reducao aberta e colocacao
do membro em molde de gesso, desde a inducédo até a
recuperacao, durou 140minutos e transcorreu sem inter-
corréncias. A recuperacao foi rapida e sem complicacgdes.
Analgesia pds-operatoria nao foi necessaria por 10 horas.

Discussao

A anemia de Fanconi é uma doenca autossomica reces-
siva com 25% de risco de transmissao para os filhos em
mais de 99% dos casos '. A incidéncia de AF é de apro-
ximadamente 3/milhdao e a frequéncia de heterozigotos
€ estimada em 1/300 na Europa e nos EUA 2, 1/100 em
judeus asquenazes e africanderes por causa do ‘‘efeito fun-
dador’’ 3. A consanguinidade tem sido implicada em sua
incidéncia.’

As caracteristicas clinicas da AF podem ser divididas
em duas categorias: anomalias congénitas e alteracdes
hematoldgicas, que podem incluir a pigmentacdo alte-
rada da pele e/ou manchas cor de café com leite, baixa
estatura (secrecao prejudicada do hormonio do cresci-
mento), anomalias do polegar ou do polegar e do radio,
anomalias do quadril, escoliose vertebral, anomalias de
costelas, hipogenitalismo masculino, retardo mental, atre-
sia anorretal, atresia duodenal, microcefalia, anomalias
oculares (microftalmia, estrabismo, ptose, nistagmo), defei-
tos renais estruturais, baixo peso ao nascer, atraso no
desenvolvimento, orelhas anormais ou audicdo e defeitos
cardiopulmonares.' As caracteristicas clinicas mais impor-
tantes da AF sao hematologicas. Pancitopenia € o achado
mais comum e normalmente se manifesta entre cinco e 10
anos - a média de idade para o inicio é de sete anos.'
Clinicamente, o paciente afetado pela AF pode apresen-
tar sangramentos, palidez e/ou infeccdes recorrentes.” A
principal causa de morte em AF é a faléncia da medula
Ossea, seguida de leucemia e tumores solidos. A média
estimada de sobrevida em todas as causas para mais de
1.000 casos relatados na literatura é de 20 anos.> Dos paci-
entes, 30% ou 40% ndo apresentam anormalidades fisicas
aparentes.'® Existe uma grande heterogeneidade clinica
mesmo dentro de um gendtipo (o irmao pode ser feno-
tipicamente diferente).” O teste de triagem padrao-ouro
para AF é baseado na hipersensibilidade caracteristica das
células AF aos agentes alquilantes, como a mitomicina C
(MMC) ou o diepoxibutano (DEB).> Fanca é o grupo de
complementacao mais comum e representa cerca de 70%
dos casos.! Terapia com androgénio (oximetolona), citoci-
nas (G-CSF e GM-CSF) e terapias de apoio, como transfusdes
de sangue e plaquetas, formam a base do tratamento antes
do transplante alogénico de células-tronco hematopoéticas.
A geneterapia é experimental. Acido e-aminocaproico pode
ser usado para hemorragia sintomatica. Esteroides sao
usados ocasionalmente.'-*> AF normalmente termina em sin-
drome mielodisplasica e/ou leucemia." O transplante de
células-tronco hematopoéticas (medula 6ssea, sangue de
cordao umbilical ou células-tronco de sangue periférico)
pode curar a anemia aplasica e prevenir a sindrome mie-
lodisplasica ou a leucemia.??
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Os pacientes com AF podem se apresentar para pro-
cedimentos como insercao de cateter tipo Hickman para
transplante de medula dssea, cirurgias reconstrutoras de
membro, esplenectomia, anomalias gastrointestinais, defei-
tos cardiacos congénitos, trauma ou outras indicacoes
relacionadas e/ou nao relacionadas. A insuficiéncia de lite-
ratura sobre o manejo anestésico dessa condicao dificulta
a estimativa do impacto real das anomalias individuais no
manejo perioperatorio.® E importante ressaltar que dos
pacientes, 30% ou 40% nao tém anomalias.">

Por causa da natureza heterogénea da doenca, AF é difi-
cil de diagnosticar com base nas caracteristicas clinicas.?
Uma avaliacao pré-operatdria completa inclui exames das
vias aéreas, hematoldgico, cardiopulmonar, hepatorrenal e
endocrino para qualquer componente da doenca ou qual-
quer complicacao do tratamento da doenca. Por exemplo,
hiperbilirrubinemia e hepatomegalia com infiltrados de gor-
dura podem ser atribuidas a terapia com androgénio. Todas
as transfusoes e quaisquer reacoes transfusionais devem ser
documentadas.® Sangue e seus derivados adequados devem
ser prescritos, a depender do procedimento. Nenhum mem-
bro da familia deve ser usado como doador de sangue ou
derivados até que seja determinado que um transplante nao
sera feito.®> Hemoderivados com leucdcitos filtrados podem
ser usados para reduzir as reacoes e a sensibilizacdo ao anti-
geno leucocitario humano (HLA), para o caso de um futuro
transplante de células-tronco. Da mesma forma, deve-se
dar preferéncia a doador Unico de plaquetas para reduzir
a frequéncia de formacao de anticorpos.?

Como a trombocitopenia geralmente se desenvolve
primeiro,* a contagem de trombdcitos, em especial, deve
ser avaliada. InfecgOes respiratorias recorrentes e sepse
neutropénica podem estar presentes por causa da pan-
citopenia. As criangas com sepse neutropénica podem
apresentar coagulopatia subclinica, que deve ser corrigida
no pré-operatorio.” Em caso de neutropenia, é obrigatorio
manter cuidados rigorosos de assepsia durante o manejo
desses pacientes. Filtros bacterianos e virais devem ser usa-
dos em circuitos respiratorios.°

Endocrinopatias sdo uma caracteristica comum das
AF. Em um estudo prospectivo de 54 pacientes com
AF, descobriu-se hipotireoidismo, intolerancia a glicose,
hiperinsulinemia e resposta subnormal a estimulacdo do
hormdnio do crescimento.” Uma avaliacdo completa do
sistema enddcrino deve ser feita para detectar essas
condicoes. Os pacientes em tratamento com esteroides
devem ser documentados quanto a terapia de reposicao,
monitoramento de glicose, edema, hipocalemia, miopatia,
infeccao e profilaxia gastrica.

A terapia medicamentosa para AF também pode acarre-
tar complicacdes anestésicas. Alguns dos efeitos adversos
graves do androgénio incluem hepatomegalia, hepatite
colestatica e niveis elevados de enzimas hepaticas.® Os
androgénios podem aumentar o efeito anticoagulante dos
anticoagulantes orais (varfarina)® e os efeitos da insulina.’
Os efeitos adversos relevantes do tratamento com G-CSF
incluem efusdes pleurais e pericardicas e sindromes genera-
lizadas de vazamento capilar, o que pode resultar em edema
intersticial pulmonar e hipoxemia arterial.°

Outros medicamentos e agentes quimicos que causam
anemia aplastica adquirida devem ser evitados durante o
periodo perioperatorio. Os medicamentos que interferem

na funcdo plaquetaria ndao devem ser administrados em
pacientes com trombocitopenia.® Esses incluem aspirina,
anti-histaminicos e anti-inflamatorios nao esteroides.®

Regimes de jejum normais e padrées minimos de moni-
toramento e, se houver alguma indicacao, monitoramento
adicional devem ser feitos durante todo o periodo periope-
ratorio. Trombocitopenia significativa, se estiver presente,
pode impossibilitar a anestesia regional. Profilaxia para
endocardite infecciosa deve ser considerada em pacientes
com comprometimento cardiaco.®

Uma consideracao anestésica possivel pode incluir evi-
tar concentracdes elevadas de oxigénio inspirado (FiO,). Ha
sensibilidade aos radicais livres de oxigénio e a radiacao
ionizante.” Clarke et al. sugerem que a sensibilidade das
células do grupo C em AF a apoptose induzida por MMC é
por causa da geracao de espécies reativas ao oxigénio na
presenca de concentracdes elevadas de oxigénio, e nao a
ligacdo cruzada do ADN.'" Baixa tensdo de oxigénio ou de
antioxidantes pode ser usada para melhorar o crescimento
e diminuir as quebras cromossdmicas espontaneas ou indu-
zidas nas células de pacientes com AF.’

Em nosso caso, preferimos o bloqueio caudal para evitar
o N0, reduzir a quantidade de agente anestésico, propor-
cionar analgesia pds-operatoria e reduzir a quantidade de
medicamentos anti-inflamatdrios nao esteroides e morfina.

O bloqueio epidural caudal é amplamente usado para
fornecer analgesia perioperatdéria na pratica pediatrica.
Como uma Unica injecao, esse método fornece um blo-
queio confiavel e eficaz em pacientes submetidos a cirurgia
subumbilical.?

A depressao da medula 6ssea induzida por oxido nitroso
€ uma preocupacao adicional. Alguns estudos sugerem que
o uso de dxido nitroso (N,0) é prejudicial, pois produz a
supressdo da medula dssea,' o que prejudica a atividade da
metionina sintetase e interfere no metabolismo do folato e,
portanto, no metabolismo da vitamina B12."3 Por outro lado,
nao temos qualquer dado em paciente com AF.

Por causa do desarranjo hepatorrenal que pode ocorrer
a qualquer momento durante o curso da doenca, é impe-
rativo evitar agentes anestésicos com potencial toxicidade
hepatorrenal. A esse respeito, pode ser aconselhavel evi-
tar halotano, relaxantes musculares de acao prolongada,
agentes anti-inflamatorios ndo esteroides e opiaceos de
longa duracdo, como a morfina e a petidina.® A analge-
sia pds-operatoria pode ser fornecida por injecdo caudal,
de preferéncia. Assim, a quantidade de medicamento anal-
gésico, como agentes anti-inflamatorios nao esteroides,
morfina e petidina, pode ser reduzida. Desse modo, a toxi-
cidade hepatorrenal potencialmente causada pelo agente
analgésico pode ser evitada.

Em conclusao, preferimos o bloqueio caudal em nosso
paciente com AF, sem trombocitopenia, para evitar o N,0,
reduzir a quantidade de anestésico, microcefalia, hipoti-
roidismo e elevacdo das enzimas do figado, proporcionar
analgesia pos-operatodria e reduzir a quantidade usada de
analgésico no pos-operatorio.
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