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Introducao

Tal como acontece com os procedimentos anestésicos de todos os pacientes,
o foco do cuidado perioperatério efetivo em um paciente com doenca incomum
coexistente comeca com a avaliacdo pré-anestésica minuciosa e a identificacao das
comorbidades. Alguns fatores podem tornar a avaliacao mais dificil, entres estes, a
falta de diagnostico preciso, raridade, variabilidade fenotipica de doencas genéticas
e as associacoes.

Pacientes com anormalidades congénitas sao submetidos desde o nascimento a
procedimentos diagnosticos e terapéuticos que requerem anestesia. Devido ao com-
prometimento multissistémico, anomalias e alteracoes fisiopatoldgicas importantes,
a anestesia em um grande numero de doencas apresenta elevada morbidade no pe-
rioperatorio, sendo importante analisar caso-a-caso e avaliar o risco-beneficio para
nao impingir maior sofrimento ao paciente.

A necessidade de equipe multidisciplinar, equipamentos, cuidados especificos no
perioperatorio, pos-operatorio em unidade de tratamento intensivo sao fatores a se-
rem analisados no planejamento da anestesia e cirurgia. As situacoes de emergéncia
e cirurgias de grande porte sempre agregam maior morbidade.

A anestesiologia € um campo de desafios, por isso o objetivo desse texto é auxiliar
o profissional a enfrentar as situacées de apreensao diante de uma doenca incomum
do seu paciente. Em uma avaliacao abrangente os principais problemas relacionados
as doencas incomuns estao centrados nas vias aéreas, restricoes e cuidados com de-
terminados farmacos, cardiopatias e alteracdes neuromusculares. A anestesia regio-
nal em muitos casos nao € uma contraindicacao absoluta, mas as dismorfias, a perda
de referéncias anatomicas, contraturas e a nao cooperacao do paciente dificulta ou
impossibilita a sua execucao.

As recomendacdes quanto as condices minimas para a realizacao de uma anes-
tesia foram suprimidas pois se tratam de regras gerais determinadas pelo Conselho
Federal de Medicina, que devem ser obedecidas e com efeito para todos pacientes.
Uma breve descricao da doenca é seguida dos problemas potenciais coexistentes e
recomendacoes perioperatdrias. As recomendacoes ndo substituem a avaliacao clini-
ca individualizada de cada caso.

0 estudo sobre esse tema nao se esgota, uma vez que existe um numero ilimitado
de doencas incomuns coexistentes. O reconhecimento de determinadas doencas e o
desenvolvimento de novos tratamentos faz com que ocorra um aumento da longevi-
dade e dos procedimentos que requeiram anestesia nestes pacientes.

Carlos Rogério Degrandi Oliveira
degrandi@gmail.com
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Prefacio

Uma obra realizada com esmero e desvelo, representando o que de mais quali-
ficado se pode obter relativo ao estudo de problemas incomuns coexistentes e sua
abordagem anestésica. Com mais de 250 sindromes/doencas avaliadas objetivamente
e sempre vinculadas a uma abordagem atual e clara, o texto evidencia a preocupacao
dos autores com a qualidade e seguranca do ato anestésico, reforcando este que € um
dos pontos importantes de discussao atual em nossa sociedade. A forma de apresen-
tacdo associada a diversas ilustracées trouxe também uma preocupacao em tornar
mais manifesta e mais atrativa esta leitura, além de favorecer um reconhecimento
mais efetivo dos problemas. A estrutura de apresentacao segue uma maneira simples
de busca, sempre procurando adequar a melhor maneira de pesquisa. E um texto de
valor inestimavel e com caracteristicas proprias de uma equipe preocupada com o
melhor para nossos pacientes.

Rogean Rodrigues Nunes
Diretor do Departamento Cientifico da SBA

Ricardo Almeida de Azevedo
Presidente da SBA
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Aarskog, Sindrome de

Descricao

Heranca recessiva ligada ao cromossoma X, re-
lacionada a mutacao no gene FGDY1 mapeado
no segmento Xp11.21. Caracterizada por baixa
estatura, facies atipica, anormalidades genitais
e anormalidades das extremidades (maos e pés).
As caracteristicas faciais incluem uma fronte lar-
ga, ampla ponte nasal com nariz curto, narinas
antevertidas e hipertelorismo. Pacientes do sexo
masculino sao totalmente afetados. As porta-
doras exibem somente algumas manifestacoes
fenotipicas. A crianca apresenta um desenvolvi-
mento normal, entretanto, a partir dos trés anos
o desenvolvimento é lentificado. Esta sindrome
foi inicialmente descrita pelo pediatra noruegués
Dagfinn Aarskog (Aarskog D. A familial syndrome
of short stature associated with facial dysplasia
and genital anomalies. Journal of Pediatrics, St.
Louis, 1970;77:856-61).

Fig.: Fac1es tipica de paciente portador da sindrome
de Aarskog.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (hipertelorismo).

= Fenda labial e/ou palatina.

= Hipoplasia maxilar.

= Pectus excavatum.

= Anomalias na coluna cervical (frouxidao
ligamentar, hipoplasia e sinostose de
vértebras).

= Acesso vascular periférico limitado.

= Cardiopatias congénitas (defeitos do septo
ventricular).

= Alteracoes renais.

Alteracoes pulmonares.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica.

= Avaliacao pneumoldgica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca de anomalias
craniofaciais. Preparo para via aérea dificil.

= Avaliacao radiologica da coluna cervical.
Evitar manobras de hiperextensao e
hiperflexao da coluna cervical.

= Monitorizacgao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

Referéncias

. Karamanlioglu B, Arar MC, Sogit N et al. Aarskog
syndrome and anesthesia. Acta Chirurgica Mediter-
ranea. 2000;16:149-51.

. Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic,
metabolic & dysmorphic syndromes of childhood.
3 ed., Lippincott Willians & Wilkins, Philadelphia,
2015:11.
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Aase-Smith, Sindrome de

Descricao

Heranca autossomica dominante, caracterizada
por contraturas e anormalidades articulares, in-
cluindo a capacidade de abrir a boca. Também
pode fazer parte da doenca, ptose palpebral,
fenda labial e/ou palatina acompanhado de dis-
creto retardo mental. A sindrome foi inicialmente
descrita pelos pediatras americanos Jon Morton
Aase e David Weyhe Smith (Aase JM, Smith DW.
Dysmorphogenesis of joints, brain, and palate. A
new inherited syndrome. Journal of Pediatrics,
St. Louis, 1968;73:606-9).

A sindrome de Aase-Smith Il é uma heranca au-
tossomica dominante ou recessiva, caracterizada
por anemia hipoplasia, baixa estatura e trifalan-
gismo do polegar (Aase JM, Smith DW. Congenital
anemia and triphalangeal thumbs: a new syndro-
me. Journal of Pediatrics, St. Louis, 1969;74:471-
4). Alguns autores consideram a sindrome de
Blackfan-Diamond a mesma doenca.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Fenda labial e/ou palatina.

= Limitacao da abertura da boca.

= Cardiopatias congénitas (defeitos do septo
ventricular).

= Extensao limitada de joelhos e cotovelos.

= Associacao com neuroblastoma.

= Associacao com sindrome de Dandy-Walker.

= Associacao com hidrocefalia.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica.

= Avaliacao neurolégica.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever as
potenciais dificuldades de manejo das vias aéreas
devido a presenca de anomalias craniofaciais.

= A capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada
antes do uso de agentes bloqueadores
neuromusculares. O equipamento apropriado
para lidar com a via aérea dificil deve estar
prontamente disponivel, incluindo dispositivos
de laringoscopia indireta.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite bacteriana.
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Referéncias

. Wiedemann HR, Kunze J, Dibbern H. Atlas de sindro-
mes clinicas dismorficas. 3. ed. Sao Paulo: Manole;
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Acido Retinoico, Sindrome
Fetal do

Descricao

Sindrome relacionada aos efeitos teratogénicos do
acido retinoico (isotretinoina, 1,3-cis-retinoico).

As anormalidades ocorrem principalmente na
face, coracado e sistema nervoso central. A sin-
drome de DiGeorge pode ser vista em associacao
com exposicao in utero ao acido retinoico. As
anormalidades sao semelhantes as encontradas
com a excessiva exposicao materna a vitamina A

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (microtia, assimetria).

= Micrognatia.

= Assimetria facial.

= Fenda palatina.

= Alteracoes no sistema nervoso central
(hidrocefalia).

» Perda auditiva.

= Cardiopatias congénitas.

= Alteracées neuromusculares.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca de anomalias
craniofaciais.

= Preparo para via aérea dificil.

= Avaliacao cardioldgica.

= Avaliagao neuroldgica.

= Monitorizacgao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiética da endocardite
bacteriana.

Referéncias

. Butler MG, Hayes BG, Hathaway MM, et al. Specific
genetic diseases at risk for sedation/anesthesia com-
plications. Anesth Analg. 2000;91:837-55.



. Loureiro KD, Kao KK, Jones KL et al. Minor malforma- = Epiglote anteriorizada.
tions characteristic of the retinoic acid embryopa- = Lordose lombar.
thy and other birth outcomes in children of women » Estenose do canal espinhal.
exposed to topical tretinoin during early pregnancy.
Am J Med Genet A. 2005;136:117-21.

= Macrocefalia com estreitamento do forame
magno e canal medular.
= Torax estreito.
= Persisténcia do forame oval.
= Alteracoes respiratorias.
Acondroplasia (Parrot, - Obesidade.
Sindrome de) = Refluxo gastroesofagico.
= Alteracoes neuromusculares.
Dificuldade de posicionamento adequado.

Descricao

Heranca autossdmica dominante; 90% em razdo =~ Recomendacdes perioperatorias
do mutacao do gene FGFR3 no 4p16.3. Caracte- « Avaliacdo das vias aéreas superiores,

rizada pelo Retardo na formagao endocondral, preparo para via aérea dificil (dificuldade de
é a forma mais comum de nanismo. As formas adaptacéo de mascara facial, diminuicio da
homozigotas sao fatais nas primeiras semanas de mobilidade cervical, hipertrofia de partes
vida, devido a insuficiéncia respiratoéria ou alte- moles e hipoplasia faringea).

racoes neuroldgicas graves decorrentes da hidro- « Membros curtos e volumosos oferecem
cefalia. Nas formas heterozigotas, os individuos dificuldades no acesso vascular e escolha do
tem inteligéncia e expectativa de vida normais. manguito para pressao arterial obtida através
O termo acondroplasia foi proposto por J. Parrot de método ndo invasivo.

em 1876. Apresenta uma incidéncia de 1:15.000 . Eyitar manobras de hiperextensao e

nascidos vivos. hiperflexao da coluna cervical.

= Avaliacao radiologica (estreitamento de canal
medular e possivel fusao de vértebras).

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de aspiracao. Portanto,
nos pacientes portadores de refluxo
gastroesofagico é desejavel incluir na
medicacdo pré-anestésica farmacos que
aumentem o pH gastrico.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Atencao meticulosa a ventilacao (modo, PEEP,
volumes correntes apropriados, pressoes de
pico de via aérea).

= As técnicas nao invasivas de suporte
respiratorio, como CPAP/BiPAP, facilitam o
manejo pds-operatorio nesses pacientes.

= A anestesia regional (neuroaxial e
bloqueios periféricos), nao apresenta

contraindicacao, é benéfica. Entretanto,
Fig.: Paciente acondroplasica. Abrao MA, Silveira VG, em virtude da baixa estatura, as doses
Barcellos CFLVA et al. Anestesia em ana acondroplasica dos anestésicos locais deverio ser

obesa morbida para gastroplastia redutora. Rev Bras individualizadas. Pequenos volumes

Anestesiol. 2009;59(1):79-86. , . .
anestésicos produzem bloqueios extensos.
A presenca de escoliose esta aumentada

Fatores complicadores potenciais nestes pacientes, o que pode dificultar a
= Apneia obstrutiva e hipoxemia. punc¢des no neuroeixo. Atencao especial
= Dificuldade para acesso vascular periférico. para a compressao aortocava.

Anestesia e Doencas Incomuns Coexistentes | 19



Referéncias

. Morais BS, Cruvinel MGC, Silva YP et al. Bloqueio
bilateral do nervo pudendo para hemorroidectomia
em paciente acondroplasico. Relato de caso. Rev
Bras Anestesiol. 2006; 56(2)168-73.

. Abrao MA, Silveira VG, Barcellos CFLVA et al.
Anestesia em ana acondroplasica obesa morbida
para gastroplastia redutora. Rev Bras Anestesiol.
2009;59(1):79-86.

Acrodisostose (Maroteaux-
Malamut, Sindrome de; Arkless-
Graham, Sindrome de)

Descricao

Heranca autossomica dominante, causada por
mutacdes nos genes PRKAR1A (17q24.2) ou PDE4D
(5q11.2-q12.1). Caracterizada por deficiéncia
de desenvolvimento, braquicefalia, hipoplasia
mandibular com prognatismo, obesidade, maos
pequenas com disostose periférica (braquidacti-
lia), nariz pequeno e resisténcia hormonal (PTH/
TSH). Descrita inicialmente por Maroteaux e Ma-
lamut (Maroteaux P, Malamut G. L’acrodysostose.
Presse Med. 1968;76:2189-92). A incidéncia da
dismorfia é desconhecida.

Fatores complicadores potenciais

= Alteracoes vertebrais (colapso, estenose do
canal medular).

= Hipoplasia nasal.

= Prognatismo.

= Alteracoes renais.

= Hidrocefalia.

= Alteracoes neuromusculares.

= Dificuldade de posicionamento adequado.

= Dificuldades para o acesso vascular.

Alteracdes hepaticas.

= Alteracoes renais.

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao neurolégica.

= Avaliacdo cardioldgica.

= Avaliacao radiologica (estreitamento de canal
medular). Evitar manobras de hiperextensao e
hiperflexao da coluna cervical.

Avaliagao das vias aéreas superiores. A
capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada
antes do uso de agentes bloqueadores
neuromusculares. O equipamento apropriado
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para lidar com a via aérea dificil deve estar
prontamente disponivel, incluindo dispositivos
de laringoscopia indireta. Preparo para via
aérea dificil.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de aspiracao. Portanto,
nos pacientes portadores de refluxo
gastroesofagico é desejavel incluir na
medicacdo pré-anestésica farmacos que
aumentem o pH gastrico.

= Nos casos de comprometimento da funcao
hepatica e renal, farmacos metabolizados
pelo figado e excretados pelos rins devem ser
utilizados com cautela.

Referéncias

. Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic,
metabolic & dysmorphic syndromes of childhood.
3rd ed., Lippincott Willians & Wilkins, Philadelphia,
2015:17.

Acromegalia (Adenoma
Somatotropico)

Descricao

Doenca cronica de inicio insidioso na vida adul-
ta, determinada pela liberacao excessivo de
hormonio do crescimento. Comumente causada
por adenoma hipofisario. Quando ocorre na in-
fancia determina o gigantismo. E caracterizada
por aumento do tamanho de maos e pés, cresci-
mentos de cartilagens (orelhas e nariz) e cresci-
mento da mandibula.

Fig.: Facies tipica de paciente portador de Acromegalia.



Fatores complicadores potenciais

= Diabetes mellitus.

= Alteracoes cardiovasculares (hipertensao
arterial sistémica, doenca arterial
isquémica, cardiomiopatias, hipertrofia
ventricular e arritmias ventriculares
complexas).

= Bdcio.

= Apneia do sono.

= Macroglossia.

= Hipertrofia de tecidos moles da laringofaringe

com diminuicado da mobilidade das cordas
vocais.
= Laringocele.
= Circunferéncia cervical aumentada.
= Cifoescoliose.
= Alteracdes neuromusculares (hipotonia).
= Hipercalcemia.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores
(nasolaringofibroscopia). A capacidade de
realizar uma ventilacdo adequada com
mascara deve ser avaliada antes do uso de
agentes bloqueadores neuromusculares. O
equipamento apropriado para lidar com a
via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Avaliacao radioldgica da regiao cervical
(presenca de condrocalcinose).

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= O uso da succinilcolina apresenta risco

potencial de hipercalemia nestes pacientes. O
uso de relaxante muscular nao despolarizante

prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia
da gravidade do comprometimento
cardiovascular e da magnitude do
procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

» E necessario o controle adequado dos niveis
glicémicos evitando hiperglicemia grave e,
sobretudo, hipoglicemia durante o periodo

perioperatorio. Periodos de jejum prolongado

devem ser evitados.

= As técnicas nao invasivas de suporte
respiratorio, como CPAP/BiPAP, facilitam o
manejo pds-operatorio nesses pacientes.

= Provavel extubacao dificil. Possibilidade de
edema pulmonar por obstrucdo de via aérea.

Referéncias

. Isono S, Saeki N,Tanaka A et al. Collapsibility of
passive pharynx in patients with acromegaly.
American Journal of Respiratory & Critical Care.
1999;160:64-8.

. Albergaria VF, Soares CM, AraGjo RM et al. Edema
Pulmonar por Pressao Negativa apos Hipofisectomia
Transesfenoidal. Relato de Caso. Rev Bras Aneste-
siol. 2008;58(4):391-6.

Adrenoleucodistrofia (Addison-
Schilder, Doenca de; Siemerling-
Creutzfeldt, Doenca de)

Descricao

Adrenoleucodistrofia cerebral ligada a mutacoes
no gene ABCD1, localizado no cromossoma X.
Ocorre atividade anormal peroxissomal que leva
a um acumulo excessivo de acidos graxos de
cadeia muito longa em tecidos corporais. Apre-
senta desmielinizacao extensa, retardo mental,
convulsoes, hipotonia, alteracoes de enzimas
hepaticas, alteracao da funcao adrenocortical e
hiperpigmentacao da pele.

A Adrenoleucodistrofia combina caracteristicas
da doenca de Addison e a esclerose cerebral
(doenca de Schilder). Siemerling e Creutzfeldt fo-
ram os primeiros a descrever a doenca em 1923.
Incidéncia de 1:21.000 nos EUA.

Fatores complicadores potenciais

= Anemia hemolitica autoimune.

= Disfuncao hepatica.

= Imunossupressao.

= Paciente nao cooperativo.

= Convulsoes.

= Pneumonias aspirativas de repeticao.

= Hipotonia.

= Dificuldade de posicionamento adequado.

Recomendacées perioperatoérias

= Evitar drogas anestésicas epileptogénicas.
O etomidato, cetamina, enflurano,
meperidina, metoclopramida e o flumazenil
devem ser evitados em pacientes com
mal convulsivo. E recomendado que
o sevoflurano nao seja utilizado em
concentracdes superiores a 1,5 CAM, bem
como na presenca de hipocapnia.Terapia
anticonvulsivante cronica podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas.
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= Apesar de muitos pacientes nao serem
cooperativos, a sedacao pré-operatoria deve
ser evitada. As reservas pulmonares limitadas
e 0 aumento da sensibilidade a depressao
respiratoria sao deletérios.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de aspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes e intubacao
em sequéncia rapida pode ser considerada.
Nesta configuracao, um agente bloqueador
neuromuscular de acao rapida pode ser
necessario. Entretanto, uma resposta
exagerada e prolongada pode ser
observada em pacientes com disturbios
neuromusculares.

= 0 uso da succinilcolina apresenta risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes. O
uso de relaxante muscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Dada a condicao respiratdria coexistente,
recomenda-se o monitoramento pos-
operatorio da funcao respiratdria.

Referéncias

. Tan SH, Ng VH. Anaesthesia for a child with adre-
noleukodystrophy: A case report and review of the
literature. Indian J Anaesth. 2014;58(1):63-5.

. Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic,
metabolic & dysmorphic syndromes of childhood.
3rd ed., Lippincott Willians & Wilkins, Philadelphia,
2015:20-1.

Aicardi, Sindrome de

Descricao

Heranca dominante relacionada a mutacao no
braco curto do cromossoma X. E letal em indi-
viduos hemizigotos do sexo masculino. Ocorrem
anomalias cerebrais estruturais, incluindo age-
nesia do corpo caloso e microcefalia. Outros
achados sdo a deficiéncia mental, coloboma de
nervo optico e anomalias das costelas. O ep6-
nimo esta relacionado ao pediatra francés Jean
Francois Marie Aicardi (Aicardi J, Lefebvre J,
Lerique-Koechlin A. A new syndrome: Spasm in
flexion, callosal agenesis, ocular abnormalities.
Electroencephalography and Clinical Neurophy-
siology, Limerick, 1965, 19: 609-10).
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Fig.: Facies tipica de paciente portadora da Sindrome
de Aicardi.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (microcefalia, assimetria).

= Dificuldades para o acesso vascular.

= Alteracées vertebrais.

= Cifoescoliose.

= Fenda labial e/ou palatina.

= Espasmos/convulsdes.

= Hipotonia.

= Deficiéncia de cortisol e horménio do
crescimento.

= Alteracoes respiratorias (pneumonias de
repeticao).

= Alteracoes neuromusculares.

= Alteracdes hepaticas.

= Associacao com neoplasias cerebrais.

= Associacao com sindrome de Dandy-Walker.

= Associacao com sindrome de Arnold-Chiari.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao radiologica.

= Avaliacao neurologica.

= Avaliacao dos niveis de cortisol plasmatico.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Os
benzodiazepinicos sao utilizados habitualmente
no tratamento de crises convulsivas agudas.
Ha perigo de depressao respiratoria e
hipoxemia, devido a drogas de uso continuo
e sedativos, associadas a pacientes de risco
para obstrucao das vias aéreas (malformagdes,
hipertrofia adenoamigdaliana). Pode haver
interacdo farmacocinética entre os opioides
fenilpiperidinicos (principalmente o fentanil) e
as drogas anticonvulsivantes, levando a maior
necessidade de administrar opioides durante
a anestesia.



= Evitar drogas anestésicas epileptogénicas. O
etomidato, cetamina, enflurano, meperidina,
metoclopramida e o flumazenil devem
ser evitados em pacientes epilépticos. E
recomendado que o sevoflurano nao seja
utilizado em concentracdes superiores a 1,5
CAM em pacientes epilépticos, bem como na
presenca de hipocapnia.

= Avaliacao das vias aéreas superiores.
Preparo para via aérea dificil. A capacidade
de realizar uma ventilacao adequada com
mascara deve ser avaliada antes do uso de
agentes bloqueadores neuromusculares. O
equipamento apropriado para lidar com a
via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de aspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracdes e intubacao
em sequéncia rapida pode ser considerada.
Nesta configuracao, um agente bloqueador
neuromuscular de acao rapida pode ser
necessario. Entretanto, uma resposta
exagerada e prolongada pode ser observada
em pacientes com disturbios neuromusculares.

= Dada a condicao respiratdria coexistente,
recomenda-se fisioterapia e o monitoramento
pos-operatorio da fungao respiratoria.

Referéncias
. Gooden CK, Pate VA, Kavee R. Anesthetic mana-

gement of a child with Aicardi syndrome. Paediatr

Anaesth. 2005;15:172-3.

. Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic, me-
tabolic & dysmorphic syndromes of childhood. 3rd ed.,
Lippincott Willians & Wilkins, Philadelphia, 2015:22-3.

Alagille, Sindrome de (Displasia
Artériohepatica)

Descricao

Heranca autossomica dominante; mutacao no gene
JAG1 mapeado no braco curto do 20p12. Apresenta
retardo no desenvolvimento, facies atipica (arre-
dondada e de tracos grosseiros), colestase cronica,
ictericia e hipercolesterolemia. Incidéncia estima-
da de 1:100.000. O ep6nimo esta relacionado ao
pediatra francés Daniel Alagille (Alagille D, Odiévre
M, Gautier M et al. Hepatic ductular hypoplasia

associated with characteristic facies, vertebral
malformations, retarded physical, mental, and se-
xual development, and cardiac murmur. Journal of
Pediatrics, St. Louis, 1975;86:63-710).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Micrognatia.

= Fenda palatina.

= Macroglossia.

= Alteracoes vertebrais.

= Cardiopatias congénitas (tetralogia de Fallot,
defeitos do septo atrioventricular, estenose de
valva pulmonar).

= Alteracdes hepaticas (anomalias
intrahepaticas, hipoplasia ou agenesia de
ducto hepatico, hipertensao portal, colestase,
cirrose)/transplantado hepatico.

= Hiperesplenismo.

= Varizes esofagicas.

= Alteracdes renais (displasia ou estenose de
artérias renais).

= Coagulopatia decorrente da deficiéncia da
vitamina K.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao radioldgica (anomalias vertebrais).

= Avaliacao cardioldgica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais.

= Preparo para via aérea dificil.

= Avaliacao da funcao hepatica e renal.

= Evitar a insercao de sondas nasogastricas e
probes de ecocardigrafo transesofagico.

= Manejo critico da coagulacao e reposicao
volémica intraoperatoria.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

Referéncias

. Littlewood K, Nemergut EC. Liver diseases. In: Flei-
sher LA. Anesthesia and uncommon diseases. 5 ed.
Philadelphia: Elsevier; 2006:151-201.

. Longas Valien J, Martinez Ubieto J, Muhoz Rodri-
guez L et al. Anesthesia in intrahepatic cholesta-
sis: Alagille syndrome. Rev Esp Anestesiol Reanim.
2005;52:295-8.

. Subramaniam K, Myers LB. Combined general and
epidural anesthesia for a child with Alagille syndro-
me: a case report. Paediatr Anaesth. 2004;14;787-91.
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Alcoolica Fetal, Sindrome

Descricao

Incidéncia de 1:750-1.500 dos nascidos vivos.
Em torno de 50.000 casos/ano no Brasil devido
ao alcoolismo materno. E caracterizada por mi-
crocefalia, micrognatia, deficiéncia do desen-
volvimento fisico e mental (oligofrenia discreta,
irritabilidade, hiperatividade), baixa estatura
malproporcionada, blefarofimose e hipotonia.

R VA
Fig.: Facies caracteristica de paciente portador da
Sindrome de Alcodlica Fetal .

Fatores complicadores potenciais

= Microcefalia.

= Micrognatia.

= Associada a sequéncia de Pierre-Robin.

= Pescoco curto.

= Hipotonia.

= Cardiopatias congénitas (defeitos do septo
atrio-ventricular, coarctacao da aorta e
tetralogia de Fallot).

= Refluxo gastroesofagico.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. Preparo para via aérea dificil.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.
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= Evitar bloqueio neuromuscular. O uso da
succinilcolina apresenta risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso
de relaxante muscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Monitorizagao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite bacteriana.

Referéncias

. http://www.ebc.com.br/noticias/saude/2015/04/
sindrome-alcoolica-fetal-atinge-50-mil-bebes-por-a-
no-no-brasil. Acessado em 27 de junho de 2017.

. Frost EA, Gist RS, Adriano E. Drugs, alcohol, preg-
nancy, and the fetal alcohol syndrome. Int Anesthe-
siol Clin. 2011;49:119-33.

Alexander, Doenca de

Descricao

Leucodistrofia autossdmica recessiva com preva-
[éncia no sexo masculino, devido a mutacoes no
gene GFAP, de incidéncia desconhecida. Ocorre
em duas formas, infantil e juvenil. As principais
caracteristicas do tipo infantil sdo a megaencefa-
lia, deficiéncia cognitiva progressiva, espasticida-
de progressiva, hipotonia, convulsées, alteracoes
de enzimas hepaticas e da fungao adrenocortical.

A maioria das criancgas vai a 6bito durante os anos

pré-escolares, alguns sobrevivem até a segunda
década. O tipo juvenil tem um inicio posterior e

€ marcado por um curso prolongado e sinais de

paralisia bulbar, ataxia e, as vezes, retardo men-

tal, ocorrendo sem convulsdées. O eponimo esta

relacionado ao patologista neozelandés William

Stewart Alexander (Alexander WS. Progressive fi-

brinoid degeneration of fibrillary astrocytes asso-

ciated with mental retardation in a hydrocephalic
infant. Brain, Oxford, 1949;72:373-81).

Fatores complicadores potenciais

= Sialorreia intensa.

= Convulsoes.

= Refluxo gastroesofagico.

= Pneumonias aspirativas de repeticao.

= Paciente nao cooperativo.

= Alteracoes neuromusculares (hipotonia).

= Dificuldade de posicionamento adequado.



Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao neurologica.

= Medicacao antissialogoga (anticolinérgicos).

= Evitar bloqueio neuromuscular. O uso da
succinilcolina apresenta risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso
de relaxante muscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Apesar de muitos pacientes nao serem
cooperativos, a sedacao pré-operatoria deve
ser evitada. As reservas pulmonares limitadas
e 0 aumento da sensibilidade a depressao
respiratoria sao deletérios.

= Profilaxia da broncoaspira¢ao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes e
a intubacdo em sequéncia rapida devem ser
consideradas. Nesta configuracao, um agente
bloqueador neuromuscular de acéo rapida
pode ser necessario. Entretanto, uma resposta
exagerada e prolongada pode ser observada
em pacientes com disturbios neuromusculares.

= Dada a condicao respiratoria coexistente,
recomenda-se o monitoramento pos-
operatorio da funcao respiratoria.

Referéncias

. Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic,
metabolic & dysmorphic syndromes of childhood.
3rd ed., Lippincott Willians & Wilkins, Philadelphia,
2015:25.

Alpers, Doenca de (Degeneracao
Cerebral Difusa da Infancia)

Descricao

Doenca mitocondrial autossdmica recessiva (de-
feito no gene POLG) com comprometimento mul-
tissistémico progressivo, envolvendo musculos,
cérebro, rim e figado. Os achados neurologicos
sao: convulsdes, mioclonias, ataxia, hipotonia, de-
méncia e espasticidade progressivas. Geralmente
a morte ocorre proximo dos 3 anos de idade. O
eponimo foi introduzido em homenagem a Ber-
nard Jacob Alpers, neurocirurgiao americano, em

1963 (Blackwood W, Buxton PH, Cumings JN et al.
Diffuse cerebral degeneration in infancy (Alpers’
disease). Archives of Disease in Childhood, Lon-
don, 1963;38:193-204).

Fatores complicadores potenciais

= Sialorreia intensa.

= Convulsdes intrataveis.

= Refluxo gastroesofagico.

= Pneumonias aspirativas de repeticao.

= Paciente nao cooperativo.

= Dificuldade de posicionamento adequado.
= Limitacoes articulares.

= Ictericia, cirrose e faléncia hepatica.

Recomendacgdes perioperatorias

= Medicacao antissialogoga (anticolinérgicos).

= Apesar de muitos pacientes nao serem
cooperativos, a sedacao pré-operatoria
deve ser evitada. As reservas pulmonares
limitadas e o aumento da sensibilidade
a depressao respiratoria sao deletérios.
Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes
e a intubacao em sequéncia rapida devem
ser consideradas.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes.
0 uso de bloqueadores neuromusculares
nao despolarizantes prolonga o bloqueio
neuromuscular em pacientes com hipotonia.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Nos casos de comprometimento da funcao
hepatico, farmacos metabolizados pelo figado
devem ser utilizados com cautela. Deve
ser realizada avaliacao pré-operatéria da
coagulacéo e, se necessario, a utilizacdo de
vitamina K.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Dada a condicao respiratoria coexistente,
recomenda-se fisioterapia e o monitoramento
pos-operatorio da funcao respiratoria.

Referéncias

. Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic, me-
tabolic & dysmorphic syndromes of childhood. 3rd ed.,
Lippincott Willians & Wilkins, Philadelphia, 2015:27.
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Alport, Sindrome de respiratorios. O equipamento apropriado
para lidar com a via aérea dificil deve estar

prontamente disponivel, incluindo dispositivos

Descricao de laringoscopia indireta. Possibilidade de
Doenca autossomica dominante relacionada ao colapso de via aérea apos a indugdo.
cromossoma X, entretanto, formas recessivas  * Profilaxia da broncoaspiracdo. O gerenciamento
ja foram descritas. O defeito herdado na forma de uma via aérea pode ser ainda mais

classica ligada ao X, afeta o gene da cadeia alfa-5 complicado pelo refluxo gastroesofagico,

do colageno tipo IV (COL4A5), localizado no cro- resultando em um risco aumentado de
mossoma Xq22. A sindrome é caracterizada por broncoaspiracdo. Profilaxia medicamentosa,
Insuficiéncia renal progressiva, proteiniria, he- aspiragoes de secrecbes e a intubacao em
matlria, hipofosfatemia, nefrocalcinose, déficit sequéncia rapida devem ser consideradas.
auditivo e catarata/nistagmo. Foi descrita pelo = Evitar blogueio neuromuscular. A succinilcolina
sul-africano Arthur Cecil Alport em uma familia deve ser evitada porque induz a hipercalemia
britanica em 1927. e aumenta o grau de miotonia. O uso de

relaxante muscular nao despolarizante
apresenta eficacia imprevisivel.

= Nos casos de comprometimento da funcao
renal, farmacos excretados pelos rins devem
ser evitados.

= Atencao meticulosa a ventilacao (modo, PEEP,
volumes correntes apropriados, pressoes de
pico de via aérea).

= As técnicas nao invasivas de suporte
respiratorio, como CPAP/BiPAP, facilitam o
manejo pds-operatorio nesses pacientes.

= Dada a condicéo respiratoria coexistente,

Fig.: Imagem de tomografia computadorizada do to- recomenda-se fisioterapia e o monitoramento

rax de pa;iente com sindrome de Alport, mostrando pos-operatorio da funcao respiratoria.

esbfago d1lat~ado e alargado, que estava em conFato « Risco de extubacio dificil (obstrucao

com o coracao, aorta e grandes vasos. Hanazaki M, . L.

Takata K, Goto K et al. Anesthetic management of infraglotica).

a patient with Alport leiomyomatosis syndrome. J

Anesth. 2009;23:453-5. Referéncias
. Hanazaki M, Takata K, Goto K et al. Anesthetic ma-
Fatores complicadores potenciais nagement of a patient with Alport leiomyomatosis

. syndrome. J Anesth. 2009;23:453-5.
= Faléncia renal.

= Hipertensao arterial.
= Miopatias ocasionais.

- Trombocitopenia. Alstrom, Sindrome de
= Possibilidade de colapso de via aérea apos a
inducdo. Descricdo

= Refluxo gastroesofagico.

= Associacao com leiomiomatose/ neoplasias de
mediastino.

= Asma bronquica.

Doenca autossomica recessiva, devido a mutacao
no gene ALMS1, clinicamente semelhante a sin-
drome de Bardet-Biedt, doenca renal policistica
e sindrome de Meckel-Gruber. Sao caracteristicas
Recomendagées perioperatorias a lesao renal progressiva, hipogonadismo, Diabe-
tes mellitus, retinite pigmentosa, déficit visual e
auditivo progressivo e cardiomiopatias. Foi des-
crita inicialmente pelo médico sueco Carl-Henry
Alstron em 1959.

= Avaliacao cardioldgica e renal.

= Avaliacao pneumoldgica.

= Antever as potenciais dificuldades de
manejo das vias aéreas devido a presenca
das anomalias (compressoes extrinsecas).

A capacidade de realizar uma ventilacao Fatores complicadores potenciais
adequada com mascara deve ser avaliada = Faléncia renal.
antes do uso de agentes depressores = Hipertensao arterial.

26 | Anestesia e Doencas Incomuns Coexistentes



» Doenca pulmonar obstrutiva crénica
(associada com a obesidade, leva a rapida
dessaturacao durante a inducao anestésica).

= Miocardiopatia dilatada.

= Aterosclerose.

= Cifoescoliose.

= Dificuldades para o acesso vascular.

= Disfuncao hepatica.

= Disfuncao autonomica.

= Refluxo gastroesofagico.

= Associacao com sindrome metabolica
(obesidade, hiperinsulinemia e
hipertrigliceridemia).

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliacdo cardioldgica e renal.

= Avaliacao pneumoldgica.

= Avaliacao endocrinologica.

= Antever as potenciais dificuldades de
manejo das vias aéreas devido a presenca de
obesidade, DPOC e diminuicao da mobilidade
cervical. Preparo para via aérea dificil.

= Selecdo criteriosas de drogas anestésicas
e adjuvantes (presenca de disfuncao
autondmica, Diabetes mellitus).

= Avaliar necessidade de monitorizacao invasiva
da pressao arterial.

= Evitar bloqueio neuromuscular.

= Manejo minucioso da reposicao volémica
intraoperatoria.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes e
a intubacao em sequéncia rapida devem ser
consideradas. Nesta configuracao, um agente
bloqueador neuromuscular de acédo rapida
pode ser necessario.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite
bacteriana.

= Nos casos de comprometimento da funcao
hepatica e renal, farmacos metabolizados
pelo figado e excretados pelos rins devem
ser utilizados com cautela. Deve ser
realizada avaliacao pré-operatoria da
coagulacao e, se necessario, a utilizacao de
vitamina K.

» E necessario o controle adequado dos niveis
glicémicos evitando hiperglicemia grave e,
sobretudo, hipoglicemia durante o periodo

perioperatorio. Periodos de jejum prolongado
devem ser evitados.

= Atencao meticulosa a ventilacao (modo, PEEP,
volumes correntes apropriados, pressoes de
pico de via aérea).

= As técnicas nao invasivas de suporte
respiratorio, como CPAP/BiPAP, facilitam o
manejo pds-operatorio nesses pacientes.

= Dada a condicéo respiratoria coexistente,
recomenda-se fisioterapia e o monitoramento
pos-operatério da funcao respiratoria.

Referéncias

. Tiwari A, Awasthi D, Tayal S et al. Alstrom syndrome:
A rare genetic disorder and its anaesthetic signifi-
cance. Indian J Anaesth. 2010;54(2):154-56.

. Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic,
metabolic & dysmorphic syndromes of childhood.
3rd ed., Lippincott Willians & Wilkins, Philadelphia,
2015:29-30.

Anemia Falciforme

Descricao

AutossOmica recessiva; duas formas de apresen-
tacao: homozigodtica ou heterozigética (forma de
menor gravidade); mutacao na cadeia beta da he-
moglobina, troca de aminoacidos, acido glutamico
pela valina. Ocorre anemia hemolitica (presenca
de hemacias em formato de foice), aumento da
viscosidade do sangue e crises de dor (formacao
de microtrombos levando a crises vasoclusivas).

Fatores complicadores potenciais

= Falcizacao das hemacias.

= Anemia.

= Doenca pulmonar obstrutiva cronica.
= Hipertensao pulmonar.

= Cardiomegalia.

« Insuficiéncia cardiaca.

= Trombose coronariana.

= Faléncia renal.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardiologica

= Hipdxia, desidratacao, hipotermia, infeccao e
acidose podem ser fatores desencadeantes e
levar a crise de falcizacao das hemacias.

= Analgesia adequada.

= Deambulacdo o mais precocemente possivel.

= Suplementacao de oxigénio para prevenir a
hipoxemia.
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= Tromboprofilaxia.

= Nos casos de comprometimento da funcao
renal, farmacos excretados pelos rins devem
ser evitados.

= Em cirurgias de grande porte a transfusao pré-
operatdria pode diminuir os niveis de HbS.

= Evitar o uso do dxido nitroso.

= Dada a condicao respiratoria coexistente,
recomenda-se fisioterapia e o monitoramento
pos-operatorio da fungao respiratdria.
Espirometria de incentivo.

Referéncias

. Ledo EB, Barros GAM, Navarro LHC et al. Anestesia
em paciente obstétrica portadora de anemia falci-
forme e traco talassémico apos plasmaferesis. Rela-
to de caso. Rev Bras Anestesiol. 2005;55(3):336-42.

. Friedrisch JR. Cirurgia e anestesia na doenca falci-
forme. Rev Bras Hematol Hemoter. 2007;29(3):304-8.

Angelman, Sindrome de (Happy
Puppet, Sindrome)

Descricao

A sindrome de Angelman (SA) é de ocorréncia espo-
radica. Delecao do segmento 15q11-q13. Os genes
localizados nesta regiao eliminada do cromossoma
sao conhecidos por codificarem as subunidades
do receptor acido gama-aminobutirico. A incidén-
cia estimada é de 1:10.000-40.000. A origem da
delecdo é materna na SA e paterna na sindrome
de Prader-Wili. Sao caracteristicas a deambulacao
prejudicada, estrabismo, macrostomia, micro-

cefalia, retardo mental, convulsées, hipotonia e
hiperreflexia. E tipico da SA o riso inapropriado,
frequente e desproporcional a qualquer estimulo. A
SA foi descrita pelo médico inglés Harry Angelman
em 1965 (Angelman H. ”Puppet children”. A report
of three cases. Developmental Medicine and Child
Neurology, Oxford, 1965;7:681-8).

de Angelman.
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Fatores complicadores potenciais

= Alteracoes neuromusculares (hipotonia).

= Convulsoes.

= Ataxia.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracoes eletroencefalograficas (aumento do
tonus vagal levando a bradiarritmias).

= A delecao leva a perda de receptores GABA
0 que aumenta a gravidade das convulsoes e
outros déficits neuroldgicos.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao neuroldgica

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Evitar bloqueio neuromuscular. O uso da
succinilcolina apresenta risco potencial de
hipercalemia nestes pacientes. Bloqueadores
neuromusculares nao despolarizantes produzem
uma resposta prolongada em pacientes com
disturbios do SNC com hipotonia.

= Os pacientes podem apresentar resposta
anormal a agentes agonistas do receptor GABA
(propofol, benzodiazepinicos). Requerem
menor dose para um mesmo efeito.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.

Referéncias

. Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic,
metabolic & dysmorphic syndromes of childhood.
3rd ed., Lippincott Willians & Wilkins, Philadelphia,
2015:31-2.

. Bujok G, Knapik P. Angelman syndrome as a rare anaes-
thetic problem. Paediatr Anaesth. 2004; 14:281-3.

. Fernandes ML, Santos MC, Gomez RS. Sedacao com dex-
medetomidina para realizacao de eletroencefalograma
em paciente portadora de sindrome de Angelmann:
relato de caso. Rev Bras Anestesiol. 2016;66(2):212-4.

Antley-Bixler, Sindrome de

Descricao

Heranca autossémica recessiva (mutacao no gene
FGFR2). Sao caracteristicas a craniossinostose
(trigonocefalia), estenose ou atresia coanal, hi-
poplasia do terco médio da face e sinostose ra-



dioumeral. Foi descrita pelos americanos Ray M
Antley e David Bixler em 1975. (Antley RM, Bixler
D. X-trapezoidocephaly, midfacial hypoplasia and
cartilage abnormalities with multiple synostoses
and skeletal fractures. Birth Defects Original Ar-
ticle Series. New York, XI(2);1975:397-401).

Fig.: Facies tipica de paciente portadora da sindrome
de Antley-Bixler.

Fatores complicadores potenciais

= Atresia coanal.

= Apneia do sono.

= Hidrocefalia.

= Contraturas articulares.

= Torax estreito/hipoplasia pulmonar.

= Cardiopatias congénitas (defeitos do septo
atrial).

= Alteracoes renais e gastrintestinais.

= Dificuldade de posicionamento adequado.

= Fraturas de ossos longos.

= Alteracdes respiratorias.

= Refluxo gastroesofagico.

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica, gastrintestinal e renal

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacao adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes bloqueadores
neuromusculares. O equipamento apropriado
para lidar com a via aérea dificil deve estar
prontamente disponivel, incluindo dispositivos
de laringoscopia indireta. Preparo para via
aérea dificil.

= A estenose ou atresia coanal exige
intervencao de emergéncia, pois leva
precocemente a insuficiéncia respiratoria. O
tratamento inicial consiste na manutencao
da via aérea oral (intubagao orotraqueal,
se necessaria) até a correcao cirlrgica
definitiva, a qual deve restabelecer o fluxo
aéreo nasal.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode

ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes e a
intubacao em sequéncia rapida devem
ser consideradas.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecao em areas de pressao. Adequada
protecao ocular devido a proptose.

= Correcgao cirlrgica da craniossinostose é um
desafio a pratica anestésica. Grupos de alto
risco incluem: peso <10kg, tempo cirurgico
>5h, a presenca de sindromes craniofaciais
e reoperacoes.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao
volémica, sangramento, temperatura e
eletrdlitos. Acessos vasculares adequados.
Necessidade de transfusdo sanguinea macica
e manejo hemodinamico de lactentes com
pequena volemia. Embolia aérea venosa é
uma complicacao citada e pode preceder a
instabilidade hemodinamica.

= Uso profilatico de agentes antifibrinoliticos
(acido tranexamico).

= Risco de extubacao dificil pela presenca de
distratores para cirurgias de avanco facial.

Referéncias

. Gifoni CL, Nascimento HS, Mizumoto N. Dificul-
dade de intubacao traqueal em paciente com cra-
niossinostose. Relato de caso. Rev Bras Anestesiol.
2001;51(3);218-24.

. Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic,
metabolic & dysmorphic syndromes of childhood.
3rd ed., Lippincott Willians & Wilkins, Philadelphia,
2015:34-5.

Apert, Sindrome de
(Acrocefalossindactilia tipo 1)

Descricao

Autossomica dominante; mutacdao no gene
FGFR2 (receptor do fator de crescimento do
fibroblasto) com mutacao no segmento 10q25.
E caracteristico a craniossinostose (turribra-
quicefalia), hipoplasia do terco médio da face,
fendas palpebrais antimongoloides, hipertelo-
rismo e sindactilia. Foi descrita pelo pediatra
francés Eugéne Charles Apert em 1906 (Apert
E. De l'acrocéphalosyndactylie. Bulletins et mé-
moires de la Société medicale des hopitaux de
Paris, 1906;23:1310). Apresenta uma incidéncia
de 1:65.000 nascidos vivos.
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Fig.: Facies caracteristica do paciente portador da
sindrome de Apert.

Fatores complicadores potenciais

= Palato arqueado/fenda palatina.

= Atresia coanal.

= Apneia obstrutiva.

= Sialorreia intensa.

= Cardiopatias congénitas (10% dos pacientes,
estenose pulmonar e defeitos do septo
ventricular).

= Alteracdes renais (rins policisticos,
hidronefrose, insuficiéncia renal).

= Anomalias traqueais (estenose, com anéis

traqueais completos).

Anormalidades neuroldgicas (agenesia de

corpo caloso).

= Ventriculomegalia, aumento da pressao
intracraniana.

* Alteragdes respiratorias.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracoes neuromusculares.

= Hiperidrose.

= Dificuldade de acesso venoso.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao neuroldgica, renal e cardioldgica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. A
dificuldade de adaptacao de mascara facial
devido a dismorfia facial e a limitacao da
mobilidade cervical dificultam a existéncia
de uma via aérea segura. O equipamento
apropriado para lidar com a via aérea dificil
deve estar prontamente disponivel, incluindo
dispositivos de laringoscopia indireta.

= Avaliacao da necessidade de traqueostomia
no pré-operatorio.
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= A estenose ou atresia coanal exige
intervencao de emergéncia, pois leva
precocemente a insuficiéncia respiratoria. O
tratamento inicial consiste na manutencao
da via aérea oral (intubacao orotraqueal,
se necessaria) até a correcao cirlrgica
definitiva, a qual deve restabelecer o fluxo
aéreo nasal.

= Avaliagao radiologica da coluna cervical.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de aspiracao.

= Monitorizacgao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite
bacteriana.

= « Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdao em areas de pressao. Adequada
protecao ocular devido a proptose.

= Correcao cirargica da craniossinostose é um
desafio a pratica anestésica. Grupos de alto
risco incluem: peso <10kg, tempo cirlrgico
>5h, a presenca de sindromes craniofaciais
e reoperacoes.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao
volémica, sangramento, temperatura e
eletrolitos. Acessos vasculares adequados.
Necessidade de transfusao sanguinea macica
e manejo hemodinamico de lactentes com
pequena volemia. Embolia aérea venosa é
uma complicacao citada e pode preceder a
instabilidade hemodinamica.

= Uso profilatico de agentes antifibrinoliticos
(acido tranexamico).

= Risco de extubacao dificil pela presenca de
distratores para cirurgias de avanco facial.

= Dada a condicao respiratoria coexistente,
recomenda-se fisioterapia e 0 monitoramento
pos-operatorio da funcao respiratoria.

Referéncias
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dade de intubacao traqueal em paciente com cra-
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Artrogripose (Artrogripose
Multipla Congénita)

Descricao

Contraturas simétricas multiplas nos membros
(amioplasia ou artrogripose classica). Articula-
coes de maos e pés estao envolvidos (pés tortos
equinovaros), extensao e flexao fixas de articu-
lacoes, rotacao dos ombros e deslocamento de
quadril. As grandes articulacoes sao poupadas na
Artrogripose distal. Formas graves afetam a arti-
culacdo temporomandibular e vértebras (escolio-
se). O desenvolvimento cognitivo é relativamente
normal, exceto quando a artrogripose € causada
por disfuncdo ou sindrome que também afeta o
desenvolvimento mental. A etiologia é hetero-
génea: resultado de miopatias, neuropatias ou
oligodramnio severo que levaram a limitacao e/
ou contratura intrauterina. Incidéncia estimada
de 3:10.000 nascimentos.

Fatores complicadores potenciais

= Micrognatia.

= Abertura limitada da boca.

= Dificuldades para acesso vascular.

= Alteracoes neuromusculares (hipotonia).

= Dificuldade de posicionamento adequado.

= Associacdo com outras doencas (sindrome de
Freeman-Sheldon).

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das vias
aéreas devido a presenca de dismorfia facial e
reducao da mobilidade da boca. Preparo para
via aérea dificil.

= «Evitar manobras de hiperextensao e
hiperflexao da coluna cervical.

= «Cuidado com o posicionamento e adequada
protecao em areas de pressao.

= A succinilcolina esta associada ao risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes. O
uso de relaxante muscular ndao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

Referéncias

. Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic,
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Baller-Gerold, Sindrome de

Descricao

Heranca autossdmica recessiva; mutacao no gene
RECQL4 no cromossoma 8q24.3; possivel associa-
cao com exposicdo pré-natal ao acido valpraico.
Classicamente se manifesta com craniossinostose,
membros malformados (aplasia radial, hipoplasia
umeral, aplasia ou hipoplasia de polegar), anus
imperfurado e retardo mental e do desenvolvi-
mento. Alguns casos sdao esporadicos e outros
relacionados a consanguinidade. O gene RECQL4
€ um membro da familia dos genes RecQ helica-
se que podem causar outras doencas com pre-
disposicao para cancer. Descrita pelos médicos
alemaes Friedrich Baller (1950) e M Gerold (1959).
Baller F. Radiusaplasie und Inzucht. Zeitschrift fur
menschliche Vererbungs- und Konstitutionslehre,
1950;29:782-90. Gerold M. Frakturheilung bei
einem seltenen Fall kongenitaler Anomalie der
oberen Gliedmassen. Zentralblatt fiir Chirurgie,
Leipzig, 1959;84:831-43.

Fig.: Paciente portador da sindrome de Baller-Gerold
(notam-se as anomalias em membros superiores).

Fatores complicadores potenciais

= Microstomia.
= Micrognatia.
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= Fenda palatina.

= Estenose coanal.

= Anomalias costovertebrais.

= Aumento da pressao intracraniana.

= Alteragdes no sistema nervoso central,
respiratorias, cardiovascular e renal.

= Acesso vascular dificil devido a alteracoes dos
membros superiores.

= Alteracoes neuromusculares.

= Morte subita.

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao neurolégica, pulmonar, renal e
cardioldgica.

= Avaliacao radiologica (anomalias nas vértebras
e nas costelas). Avaliacao radioldgica da
coluna cervical.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. A
dificuldade de adaptacao de mascara facial
devido a dismorfia facial e a limitacao da
mobilidade cervical dificultam a existéncia
de uma via aérea segura. Preparo para via
aérea dificil.

= Avaliacao da necessidade de traqueostomia no
pré-operatorio.

= A estenose ou atresia coanal exige
intervencao de emergéncia, pois leva
precocemente a insuficiéncia respiratoria. O
tratamento inicial consiste na manutencao
da via aérea oral (intubacao orotraqueal, se
necessaria) até a correcao cirtrgica definitiva,
a qual deve restabelecer o fluxo aéreo nasal.

= Evitar situacoes de aumento da pressao
intracraniana. Uso profilatico de lidocaina
venosa em bolus para atenuar respostas a
laringoscopia e intubacao traqueal.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia



medicamentosa, aspiracoes de secrecoes
e a intubacdo em sequéncia rapida devem
ser consideradas. Nesta configuracao, um
agente bloqueador neuromuscular de acao
rapida pode ser necessario. Entretanto, uma
resposta exagerada e prolongada
pode ser observada em pacientes com
distUrbios neuromusculares.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.

= Profilaxia antibiética da endocardite
bacteriana.

= «Cuidado com o posicionamento e adequada
protecao em areas de pressao. Adequada
protecao ocular devido a proptose.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao volémica,
sangramento, temperatura e eletrolitos.
Acessos vasculares adequados.

= Risco de extubacao dificil pela presenca de
distratores para cirurgias de avanco facial.

Referéncias

. Van Maldergem L, Siitonen HA, Jalkh N, et al. Revisi-
ting the craniosynostosis-radial ray hypoplasia asso-
ciation: Baller-Gerold syndrome caused by mutations
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Banda Amnioética, Sindrome da
(Displasia de Streeter; ADAM,
Complexo de)

Descricao

E o conjunto de malformacées congénitas que
variam de anéis de constricao e linfedema nos
membros a anomalias congénitas multiplas com-
plexas e bizarras que foram atribuidas a bandas
amniéticas que aderem, enredam e interrompem
as segmentos corporais do feto. De ocorréncia
esporadica a incidéncia estimada varia de 1:1200
a 1:15.000 em nascidos vivos, e € observada
em 1:70 em natimortos. Nao existe padrao nas
deformacdes resultantes que se inciam precoce-
mente no primeiro trimestre da gestacao. As ex-
tremidades sao mais afetados, podendo ocorrer
amputacoes intra-Utero.

ADAM ¢é o acrénimo para Amniotic Deformities,
Adhesion e Mutilation.
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Fig.: Malformacdes decorrentes da sindrome da
Banda Amnidtica (notam-se as anomalias nos mem-
bros, as constricbes no tronco, pescoco e cabeca
costumam ser ainda mais mutilantes). Modificado de:
Mistry T, Mathur R, Saini N et al. Perioperative ma-
nagement of amniotic band syndrome: a case report
and literature review. Anaesth Pain & Intensive Care.
2015;19(4):505-9.

Fatores complicadores potenciais

= Sao dependentes da gravidade das
deformidades.

= Deformidades mutiladoras (angulacoes e
amputacodes) de membros.

= Anomalias vertebrais secundarias a limitacao
dos movimentos.

= Hipoplasia pulmonar secundaria a perda de
liquido amnidtico.

= Dificuldades de acesso vascular.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao radiologica dos segmentos
comprometidos.

= Devido a heterogeneidade das deformidades,
a avaliacao pré-operatoria definira a
abordagem individualizada (anestésico-
cirdrgica) de cada paciente.

= Antever as potenciais dificuldades
de manejo das vias aéreas quando as
anomalias acomentem cabeca e pescoco.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

Referéncias

. Reyes-Aveleyra M, Valenzuela DB, Whizar-Lugo VM
et al. Sindrome de Bridas Congénitas. Considera-
ciones Anestésicas. Anestesia en México. 2008;
20(3):157-61.

. Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic,
metabolic & dysmorphic syndromes of childhood.
3rd ed., Lippincott Willians & Wilkins, Philadelphia,
2015:30.
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Bannayan-Riley-Ruvalcaba,
Sindrome de (Riley-Smith,
Sindrome de; Cowden,
Sindrome de)

Descricao

Heranca autossomica dominante; mutacdes no
gene supressor tumoral PTEN, no 10g23. Carac-
teriza-se por deficiéncia mental, macrocefalia,
polipose de coélon, neoplasias (lipomatose, an-
giolipomas, hamartomas) e alteracoes pigmen-
tares da pele. Outra sindrome que é causada
por mutacoes no gene PTEN é a sindrome de
Cowden. As duas sindromes provavelmente re-
presentam um espectro de caracteristicas com
sobreposicao consideravel (polipose, hamarto-
se, maior risco de certos tipos de cancer), mas
na sindrome de Cowden ocorre malignizacao das
neoplasias. Eponimo relacionado aos médicos
George A. Bannayan, Harris D. Riley Jr e Rogelio
H. A. Ruvalcaba.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Hiperextensibilidade.

= Pectus excavatum.

= Convulsoes.

= Papilomatose em faringe.

= Possibilidade de sangramento espinhal
espontaneo.

= Alteracoes respiratorias.

= Alteracoes cardiovasculares.

= Alteracoes neuromusculares (hipotonia,
miopatia).

Recomendac¢obes perioperatorias

= Avaliar historico de sangramento.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.
Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. Possibilidade de neoplasias de
laringofaringe. Preparo para via aérea dificil.
A succinilcolina esta associada ao risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes.
0 uso de bloqueador neuromuscular

nao despolarizante prolonga o bloqueio
neuromuscular em pacientes com hipotonia.
Evitar bloqueio no neuroeixo (risco de
hematoma espinhal).
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. Shiraishi N, Nakamura T, Saito H et al. Anesthetic
management of a patient with Cowden syndrome.
Masui. 1995:282-5.
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Bardet-Biedl, Sindrome de

Descricao

Autossomica recessiva de expressao variavel; mu-
tacao no 12q15-q21.2. Caracterizada por obesida-
de, hipogonadismo, insuficiéncia renal, polidacti-
lia, surdez, retardo mental e alteracoes oculares
(nistagmo e retinopatias). Incidéncia variavel de
1:13.500 no oriente médio, até 1:160.000 em ou-
tras regides do mundo. Foi inicialmente descrita
por George Bardet (Franca, 1920) e posterior-
mente por Artur Biedl (Hungria, 1922).

Fatores complicadores potenciais

= Retinite pigmentosa/glaucoma/amaurose.

= Malformacoes urogenitais.

= Situs inversus.

= Alteracgées cardiovasculares (hipertensao
arterial, cardiomiopatia dilatada).

= AlteracOes hepaticas e renais (fibrose
hepatica, rins hipoplasicos, insuficiéncia renal
progressiva).

= Acesso vascular e identificacao de pontos
anatomicos para realizacao de anestesia
regional sdo dificeis ou impossiveis devido a
obesidade.

= Risco de broncoaspiracao.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica (ecocardigrafia pré-
operatoria).

= Avaliacao hepatica e renal.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.

= A dose de drogas anestésicas devem ser
tituladas, levando em conta o excesso de peso.

= Farmacos metabolizados pelo figado e
excretados pelos rins devem ser utilizados
com cautela. Deve ser realizada avaliacao
pré-operatodria da coagulacao.



= Membros curtos e volumosos oferecem
dificuldades no acesso vascular e escolha do
manguito para pressao arterial obtida através
de método nao invasivo. Monitorizacao
invasiva na dependéncia da gravidade do
comprometimento cardiovascular e da
magnitude do procedimento cirurgico.

= Controle rigoroso da temperatura corporal no
perioperatorio.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao volémica
(devera ser criteriosamente ajustada ao
grau de insuficiéncia renal), sangramento,
temperatura e eletrolitos.

Referéncias

. Vora KS, Modi MP, Butala BP et al. Anesthetic mana-
gement of two cases of Bardet-Biedl syndrome for
renal transplantation. Saudi J Kidney Dis Transpl.
2017;28:384-7.
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siol Clin Pharmacol. 2014;30(1):117-8.

Beckwith-Wiedemann,
Sindrome de

Descricao

Heranca autossomica dominante (duplicacdo ou
delecdao do 11p15.5). As caracteristicas classicas
sao macroglossia, microcefalia, macrossomia e
anormalidades umbilicais (onfalocele ou hérnia).
Também pode apresentar visceromegalias (hepa-
toesplenomegalia), hipoglicemia neonatal, anoma-
lias nas orelhas e tumores embrionarios. Descrita
pelos pediatras John Bruce Beckwith (EUA, 1963)
e Hans-Rudolf Wiedemann (Alemanha, 1964). Inci-
déncia de 1:13.700 nascidos vivos.

Fig.: Paciente portador de sindrome de Beckwith-
Wiedemann com macroglossia, hérnia umbilical e
macrossomia (mais evidente no hemicorpo esquerdo).

Adaptado de: Whizar-Lugo V, Sigler-Moreno A, Ontive-
ros-Morales P et al. Anestesia para glosectomia en un
lactante con Sindrome de Beckwith-Wiedemann. Anes-
tesia en México. 2006;18(2):158-64.

Fatores complicadores potenciais

= Macroglossia/glossoptose.

= Prognatismo.

= Visceromegalia.

= Hérnia diafragmatica.

= Hipoglicemia.

= Imunodeficiéncia.

= Convulsoes.

= Risco aumentado para neoplasias (carcinoma
adrenal, tumor de Wilms).

= Alteracoes cardiovasculares (cardiopatias
congénitas, insuficiéncia cardiaca).

= Alteracdes hepaticas, renais e respiratdrias.

= Alteracoes neuromusculares.

Recomendacées perioperatorias

= Avaliacao hepatica, pulmonar, renal e
cardioldgica

= Avaliacéo das vias aéreas superiores. O manejo
da via aérea pode ser extremamente dificil
devido a dismorfia facial e a macroglossia.
Preparo para via aérea dificil. O equipamento
apropriado para lidar com a via aérea dificil
deve estar prontamente disponivel, incluindo
dispositivos de laringoscopia indireta.

Muitos pacientes apresentam glossectomia
parcial prévia. Avaliacao da necessidade de
traqueostomia no pré-operatorio.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

» E necessario o controle adequado dos niveis
glicémicos evitando hiperglicemia grave e,
sobretudo, hipoglicemia durante o periodo
perioperatorio. Periodos de jejum prolongado
devem ser evitados.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite bacteriana.

= Nos casos de comprometimento da funcao
hepatica e renal, farmacos metabolizados
pelo figado e excretados pelos rins devem ser
utilizados com cautela. Deve ser realizada
avaliacao pré-operatoria da coagulacao.

Referéncias

. Celiker V, Basgul E, Karagoz AH. Anesthesia in
Beckwith-Wiedemann syndrome. Paediatr Anaesth.
2004;14:778-80.
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. Anraku S, Ushijima K, Terasaki H. Propofol-fentanyl
anesthesia for a 13-year-old patient with Beckwith-
Wiedemann syndrome. Masui. 2001;50:1224-6.

. Whizar-Lugo V, Sigler-Moreno A, Ontiveros-Morales
P et al. Anestesia para glosectomia en un lactante
con Sindrome de Beckwith-Wiedemann. Anestesia en
México. 2006;18(2):158-64.

Bernard-Soulier, Sindrome de

Descricao

Heranca autossomica recessiva, mapeada no
cromossoma 17p. Deficiéncia da glicoproteina Ib
na superficie das plaquetas. Caracterizada por
trombocitopenia (plaquetas gigantes), disfuncao
plaquetaria, tempo de sangramento prolongado
levando a epistaxe, menorragia, melena e sangra-
mento gengival. Incidéncia de 1:1.000.000. Descri-
ta pelos hematologistas franceses Jean Bernard e
Jean Pierre Soulier (Bernard J, Soulier JP. Sur une
nouvelle variété de dystrophie thrombocytaire
hémorragipare congénitale. Semaine des hopitaux
de Paris. 1948;24: 3217-23).

Fatores complicadores potenciais

= Sangramentos.
= Abdome agudo.
= Anemia.

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao hematoldgica.

* Anti-inflamatorios e outros farmacos inibidores
da funcao plaquetaria devem ser evitados.

= Bloqueios no neuroeixo devem ser evitados.

= Preparo para transfusao de hemoderivados.

= A desmopressina e os corticoides sao uteis no
tratamento.

Referéncias

. Kostopanagiotou G, Siafaka I, Sikiotis C et al. Anesthetic
and perioperative management of a patient with Ber-
nard-Soulier syndrome. J Clin Anesth. 2004;16:458-60.

. Nomura K, Harioka T, Itoh T, et al. Anesthetic mana-
gement of a patient with Bernard-Soulier syndrome.
Masui. 1993;42:1521-3.

Boerhaave, Sindrome de

Descricao

Perfuracdao transmural do esofago. Etiologia:
espontanea (vomito incoerciveis, alcoolismo) ou
secundaria a esofagite de refluxo, endoscopia,
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ressuscitacdao cardiopulmonar, trauma, vagotomia
e corpo estranho. Ocorre preferencialmente na
regiao postero-lateral esquerda do terco inferior
do eso6fago; Ocorre mais no sexo masculino (2:1),
entre as 5° e 7% décadas da vida. Pode ser consi-
derada como uma forma mais grave da sindrome
de Mallory-Weiss. Foi descrita pelo holandés Her-
man Boerhaave em 1723.

Fig.: Radiografia de torax pré-operatéria mostrando
opacidades no pulmao esquerdo, obliteracao de angu-
los costofrénicos e pneumomediastino. Ashok K, Maha-
lakshmi A, Hariesh A et al. Anaesthetic and haemody-
namic management of Boerhaave’s syndrome. Indian J
Anaesth. 2017;61:182-3.

Fatores complicadores potenciais

= Mediastinite.

= Sepse.

= Choque.

= Pericardite.

» Empiema.

= Pneumomediastino.

= Pneumotorax.

= Cirurgia de emergéncia.
= Mortalidade elevada.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao pulmonar.

= Avaliacao radiologica.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao volémica,
sangramento, temperatura e eletrdlitos.
Monitorizacao invasiva.



= Suporte inotropico.

= Intubacdo em sequéncia rapida.

= Antibioticoterapia.

= Evitar uso de sondas nasogastricas.

= Mesmo quando o paciente é operado nas
primeiras 24 horas apds o diagndstico, a
mortalidade é em torno de 75% a 90%.

Referéncias

. Bhargava J, Tiwari RL, Jain S. Anesthetic manage-
ment in spontaneous esophageal rupture (Boerhaa-
ve’s syndrome). J Anaesthesiol Clin Pharmacol.
2016;32(1): 126-7.

. Ashok K, Mahalakshmi A, Hariesh A et al. Anaesthe-
tic and haemodynamic management of Boerhaave’s
syndrome. Indian J Anaesth. 2017;61:182-3.

Brugada, Sindrome de (Fibrilacao
Ventricular Idiopatica)

Descricao

E uma sindrome hereditéria autossémica dominan-
te que predispoe a arritmias ventriculares poten-
cialmente fatais. E provocada por uma mutacdo no
gene SCN5A, que leva a uma alteracao estrutural
dos canais de sodio no coragcdo. Em consequéncia,
ha uma depressdao ou mesmo perda do potencial
de acdo no epicardio do ventriculo direito, mas
nao no endocardio, gerando um gradiente trans-
mural de voltagem, responsavel pela elevacao do
segmento ST em derivacoes precordiais direitas e
pela eventual fibrilacdo ventricular. Tem especial
incidéncia em individuos adultos e do sexo mas-
culino. Descrita pelos espanhois Pedro Brugada e
Josep Brugada (Brugada P, Brugada J. A distinct
clinical and electrocardiographic syndrome: right
bundle branch block, persistent ST segment eleva-
tion with normal QT interval and sudden cardiac
death. Pacing and Clinical Electrophysiology, Mou-
nt Kisco NY, 1991;14:746).
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Fig.: Padrao eletrocardiografico classico de blogueio
de ramo direito associado a um supradesnivelamento

do ponto J e do segmento ST (sinal de Brugada), nas
derivacées V1, V2 e V3. Esta anormalidade no ECG
deve estar associada a um dos seguintes critérios cli-
nicos para fazer o diagnéstico: fibrilacdo ventricular
documentada ou taquicardia ventricular polimorfica,
historia familiar de morte cardiaca subita (<45 anos de
idade), sinal de Brugada em membros da familia, taqui-
cardia ventricular induzivel com estimulacdo elétrica
programada, sincope e respiracao agbnica noturna.

Fatores complicadores potenciais

= Alteracoes eletrocardiograficas.

= Frequentes episodios sincopais (fibrilacao
ventricular) e/ou morte subita.

= Possibilidade de parada cardiaca no
perioperatorio.

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica.

= Fatores farmacologicos e fisiologicos
podem iniciar arritmias graves, o que inclui
medicamentos de uso rotineiro na pratica
anestésica, distlrbios eletroliticos, variacoes
da temperatura, estresse fisiologico e
aumento da atividade vagal.

= Selecao criteriosa das drogas anestésicas.

= Evitar os efeitos colaterais associados a
neostigmina e aos agentes antimuscarinicos.

= Material para parada cardiaca na sala de
cirurgia.

= Cuidados gerais em paciente portador de
marcapasso. Um desfibrilador externo deve
estar permanentemente disponivel.

Referéncias

. Carey SM, Hocking G. Brugada Syndrome - a review
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Intensive Care. 2011;39:571-7.
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Cantrell, Pentalogia de

Descricao

Ectopia cordis, malformacoes da parede abdomi-
nal (onfalocele), do terco distal do esterno, da
porcao anterior do diafragma (hérnia diafrag-
matica) e defeito intracardiaco. A etiologia é
desconhecida e a incidéncia é de 5,5:1.000.000
de nascidos vivos. Foi descrita inicialmente por
Cantrell, Haller e Ravitch (Cantrell JR, Haller JA,
Ravitch MM. A syndrome of congenital defects in-
volving the abdominal wall, sternum, diaphragm,
pericardium, and heart. Surgery, Gynecology and
Obstetrics, Chicago, 1958;107:602-4).

Fig.: llustracao evidenciando as alteracbes da sindro-
me de Cantrell em recém-nascido.

Fatores complicadores potenciais

= Fenda labial e/ou palatina.

= Hérnia diafragmatica.

= Cardiopatias congénitas (tetralogia de Fallot,
comunicacao interatrial e interventricular).

= Onfalocele.

= Alteracoes respiratorias.

= Refluxo gastroesofagico.

Recomendacdes perioperatorias
= Avaliacdo cardioldgica.
* Avaliacao radiologica.
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= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das vias
aéreas, preparo para via aérea dificil.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracdes de secrecoes e
a intubacao em sequéncia rapida devem ser
consideradas. Nesta configuracao, um agente
blogueador neuromuscular de acéo rapida
pode ser necessario.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.
Profilaxia antibiética da endocardite bacteriana.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao volémica,
sangramento, temperatura e eletrdlitos.

Referéncias
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Carcinéide, Sindrome

Descricéo

Presenca de tumores carcindides intestinais me-
tastaticos secretores de substancias vasoativas
(APUD - Amino Precursor Uptake and Decarboxy-
lation), tais como serotonina, bradicinina, hista-
mina, prostaglandinas e hormonios polipeptidios.
Apresenta uma incidéncia de 1,2-4,4:100.000;
cerca de 3.000 novos casos por ano nos EUA.

Sao caracteristicos: eritema cutaneo da face e
tronco superior (flushing), prurido, cianose, colicas
abdominais e/ou diarreia, Diabetes mellitus, hiper-
tensao e/ou hipotensao arterial e palpitacoes.



As crises podem ser espontaneas ou desencadea-
das por alimentos ricos em tiramina e por exer-
cicios fisicos.

Alguns pacientes apresentam secrecao concomi-
tante de ACTH, provocando graves quadros de
sindrome de Cushing.

Fatores complicadores potenciais

= A anestesia é um fator de risco (uso de
farmacos taquicardizantes, intubacao,
extubacao e dor).

= Alteracdes respiratorias (broncoconstricao,
tosse, hemoptise, pneumonia).

= Alteracoes cardiovasculares (hipertensao/
hipotensao arterial, palpitacoes, valvopatias,
insuficiéncia cardiaca).

= Possibilidade de descompensacao durante as
resseccoes tumorais.

= Uso prévio de agentes quimioterapicos e de
radioterapia.

= Sangramento excessivo.

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao pulmonar, endocrinolégica e
cardiologica.

= Selecdo criteriosa dos agentes e da técnica
anestésica; excluir farmacos que estimulem o
sistema simpatico ou levem a libertacao
de histamina.

* Interacdo medicamentosa; farmacos
usualmente utilizados no perioperatorio:
octreotide, interferon, broncodilatadores,
ondansetron, corticosteroides, alfametildopa,
anti-histaminicos, entre outros.

= Disponibilidade dos analogos da
somatostatina, especialmente o octreotide na
sua forma de acao prolongada, administrado
rotineiramente por via subcutanea e venosa
no perioperatorio.

= A suspensao da terapéutica com octreotido
devera se progressiva ao longo da 1* semana
de pos-operatorio.

= A monitorizacdo da pressao venosa central é
importante mas a interpretacao pode ser dificil
em presenca de faléncia cardiaca direita.

= Em cirurgias de grande porte é importante
assegurar uma linha arterial.

= A hipotensao deve ser combatida com alfa-
adrenérgicos.

= Controle glicémico.

Referéncias
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Cardiomiopatia Hipertrofica
Familiar

Descricao

A Cardiomiopatia Hipertréfica Familiar (CHF) é
a doenca cardiaca hereditaria autossomica do-
minante mais comum. Estudos epidemioldgicos
relatam que sua prevaléncia é de 0,2% na popu-
lacao adulta em geral, e a apresentacao clinica
varia, entre auséncia de sintomas até a morte
subita. Caracteriza-se por hipertrofia ventricular
esquerda assimétrica, que nao esta associada a
outra doenca cardiaca ou sistémica. A causa da
hipertrofia do ventriculo esquerdo é o armazena-
mento de glicogénio no miocardio como resultado
de mutacao em genes que codificam o sarcome-
ro. Além disso, em dois tercos desses pacientes,
a malformacdo primaria da valvula mitral, que
leva a obstrucéo intermitente da saida do ventri-
culo esquerdo, pode ser observada, e as artérias
coronarias intramurais com paredes grossas e
estreitadas podem levar a isquemia miocardica.

Fatores complicadores potenciais

= Hipertrofia assimétrica do septo ventricular.

= Malformacao primaria da valva mitral
(movimento anterior do folheto septal da
valva mitral).

= Estenose adrtica subvalvar.

= Insuficiéncia cardiaca congestiva, isquemia
miocardica, hipotensao sistémica.

= Arritmias supraventriculares e ventriculares
(fibrilacao atrial, fibrilacao ventricular).

= Dispneia ao esforco, angina, tonturas e sincope.

= A morte inesperada repentina,
presumivelmente causada por obstrucao
aguda a saida do ventriculo esquerdo,
tromboembolismo ou uma disritmia
cardiaca fatal, é possivel em um paciente
assintomatico.

Recomendacgdes perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica. A CHF apresenta
um risco na pratica anestésica porque pode
nao ser diagnosticada com avaliacdes pré-
operatorias de rotina e achados da historia.

Anestesia e Doencas Incomuns Coexistentes | 39



= Monitorizacdo invasiva perioperatoria (PAM,
PVC, PAP). Ecocardiografia transesofagica.

= A pré-medicacdo com midazolam ajuda a
aliviar a ansiedade, evitando a estimulacao
simpatica desnecessaria.

= Selecao criteriosa dos agentes e da
técnica anestésica. A estabilidade
hemodinamica é deteriorada por arritmia,
obstrucdo dinamica da saida do ventriculo
esquerdo e a disfuncao diastolica.
Assim, as medidas preventivas incluem
manutencao agressiva do ritmo sinusal com
cardioversao ou terapia farmacologica,
prevencao ou tratamento da obstrucao
dinamica da saida do ventriculo, mantendo
pré-carga e manutengao pos-carga com
fenilefrina e administracao de beta
bloqueadores ou verapamil e supressao de
estimulacédo simpatica.

= As terapias fluidas excessivas aplicadas
para fornecer pré-carga podem levar a
insuficiéncia cardiaca.

= Considerar o uso de antiarritmicos
(disopiramida, B-bloqueadores e bloqueadores
dos canais calcio)

= Tromboprofilaxia.

= Bloqueios no neuroeixo sao descritos, podendo
ser realizados em casos selecionados.
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Carney, Complexo de

Descricao

Desordem autossémica dominante devido a mu-
tacao no gene PRKAR1TA no cromossoma 17, em
70% dos casos. Ocorrem multiplas neoplasias en-
docrinas, tumores de pele, lesdes pigmentadas,
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mixomas e schwannomas. Ep6nimo relacionado
ao patologista americano J. Aidan Carney que
descreveu o complexo em 1995.

Fig.: Tomografia computadorizada de térax pré-ope-
ratéria mostrando mixoma (M) no tronco da artéria
pulmonar principal. Kang YM, Kim YH. Anesthetic ex-
periences of myxoma removal surgery in two patients
with Carney complex -A report of two cases. Korean J
Anesthesiol. 2011;61(6):528-32.

Fatores complicadores potenciais

= Mixomas intracardiacos atriais (multiplos e de
crescimento rapido).

= Mixoma no atrio direito pode levar a edema
periférico, hepatomegalia, ascite, dispneia,
sincopes frequentes e morte slbita. No atrio
esquerdo, insuficiéncia cardiaca congestiva,
dispneia, obstrucao ao fluxo, arritmias,
embolizacdo e morte sibita.

= Mixomas ventriculares.

= Adenoma de hipofise: acromegalia,
macroglossia, prognatismo, distorcao das
cartilagens laringeas, hipertrofia de tecidos
da laringe e faringe e aumento da distancia
tireomentoniana.

= Sindrome de Cushing.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao endocrinoldgica e cardiolégica.

= Preparo para via aérea dificil. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca de anomalia
craniofacial. Avaliacao radiologica da coluna
cervical. Evitar manobras de hiperextensao e
hiperflexao da coluna cervical.

= Monitorizacao invasiva perioperatoria.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao volémica,
sangramento, temperatura e eletrolitos.

= Selecao criteriosa dos agentes e da técnica
anestésica.

= Ecocardiografia transesofagica.

= Tromboprofilaxia.
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Carpenter, Sindrome de
(Acrocefalossindactilia tipo 1)

Descricao

Heranca autossomica recessiva. Relacionada a
mutacdes nos genes RAB23 (6p11) e MEGF8 (19q13).
Caracterizada por craniossinostose, polidactilia
e sindactilia de pododactilos, hérnia umbilical,
onfalocele, alteracdes cardiovasculares, retardo
mental e do desenvolvimento. Foi descrita pelo
britanico George Carpenter em 1909.

Fatores complicadores potenciais

= Displasia facial (hipertelorismo).

= Mandibula hipoplasica.

= Palato estreito.

= Cardiopatias congénitas em 50% dos casos
(Tetralogia de Fallot, comunicacao interatrial,
comunicacao interventricular e transposicao
de grandes vasos).

= Pescoco curto.

= Alteracdes renais (hidronefrose).

= Pressao intracraniana elevada.

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
Preparo para via aérea dificil.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

= Nos casos de comprometimento da funcao
renal, farmacos metabolizados pelo figado

e excretados pelos rins devem ser utilizados
com cautela.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecao em areas de pressao. Adequada
protecao ocular devido a proptose.

= Correcao cirlrgica da craniossinostose é um
desafio a pratica anestésica. Grupos de alto
risco incluem: peso <10kg, tempo cirlrgico
>5h, a presenca de sindromes craniofaciais
e reoperacoes.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao
volémica, sangramento, temperatura e
eletrolitos. Acessos vasculares adequados.
Necessidade de transfusao sanguinea macica
e manejo hemodinamico de lactentes com
pequena volemia. Embolia aérea venosa é
uma complicacao citada e pode preceder a
instabilidade hemodinamica.

= Uso profilatico de agentes antifibrinoliticos
(acido tranexamico).

= Risco de extubacéo dificil pela presenca de
distratores para cirurgias de avanco facial.
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Cat Eye, Sindrome (Olho de
Gato, Sindrome do; Schmid-
Fraccaro, Sindrome de)

Descricao

A sindrome Cat Eye caracteriza-se por alteracoes
oculares (colobomas verticais), atresia anal e de-
ficiéncia mental. Ocorre trissomia ou tetrassomia
parcial do 22pter3q11. Incidéncia de 1-9:100.000
nascidos vivos. A sindrome foi relatada por Haab
em 1879, somente mais tarde foi chamada de sin-
drome do olho de gato, pois os colobomas da iris
determinam aspecto semelhante a iris dos gatos.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia craniofacial (testa larga e
proeminente, fissuras palpebrais obliquas
direcionadas para baixo, hipertelorismo,
pregas epicanticas internas, depressoes
preauriculares bilaterais, orelhas anormais,
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ponte nasal achatada, anteversao das narinas,
filtrum longo, boca de carpa e hipoplasia
malar discreta. ).

= Micrognatia.

= Fenda palatina.

= Atresia coanal.

= Cardiopatias congénitas (interrupcao do

arco adrtico do tipo B, estenose pulmonar,

tetralogia de Fallot, drenagem anomala das

veias pulmonares).

Anormalidades renais (hipolasia, agenesia

renal, hidronefrose, rim supranumerario).

= Atresia biliar.

= Auséncia ou sinostose de costelas.

= Aplasia radial.

= Malrotacao do intestino, diverticulo de
Meckel, doenca de Hirschsprung.

= Malformacdes anorretais.

= Acesso vascular periférico limitado.
Extremidade malformadas oferecem
dificuldades no acesso vascular e escolha do
manguito para pressao arterial obtida através
de método nao invasivo.

Recomendac¢obes perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacao adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= A estenose ou atresia coanal exige
intervencao de emergéncia, pois leva
precocemente a insuficiéncia respiratéria. O
tratamento inicial consiste na manutencao
da via aérea oral (intubacao orotraqueal,
se necessaria) até a correcao cirlrgica
definitiva, a qual deve restabelecer o fluxo
aéreo nasal.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.

= Profilaxia antibiética da endocardite
bacteriana.

= Nos casos de comprometimento da funcao
hepatica e renal, farmacos metabolizados
pelo figado e excretados pelos rins devem ser
utilizados com cautela.

42 | Anestesia e Doencas Incomuns Coexistentes

Referéncias

. Devavaram P, Seefelder C, Lillehei CW. Anaesthetic
management of Cat Eye Syndrome. Paediatr Anaesth.
2001;11(6):746-8.

Catel-Manzke, Sindrome de

Descricao

A sindrome de Catel-Manzke é pouco conhecida,
caracterizada por retardo do desenvolvimento,
hiperfalangia de dedo indicador, desvio cubital
dos dedos, micrognatia e fenda palatina. Apre-
senta uma incidéncia menor que 1:1.000.000, e
esta relacionada a uma mutacdao homozigotica
ou heterozigotica no gene TGDS localizado no
cromossomo 13g32. Foi descrita por Catel e
Manzke (Catel W. Differential diagnose von
Krankheitssymptomen bei Kindern und Jugen-
dlichen. Vol. 1. (3rd ed.) Stuttgart: G. Thieme
(pub.) 1961. Pp. 218-220. Manzke VH. Symme-
trische Hyperphalangie des zweiten Fingers
durch ein akzessorisches Metacarpale. Fortschr.
Roentgenstr. 1966;105:425-427).

Fatores complicadores potenciais

= Fenda palatina.

= Micrognatia.

= Cardiopatias congénitas.

= Alteracdes nas vértebras e nas costelas.
= Pescoco curto.

= Pectusexcavatum ou carinatum.
= Frouxidao articular.

» Sequéncia de Pierre Robin.

= Convulsoes.

= Alteracoes respiratorias.

= Alteracoes neuromusculares.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica.

= Avaliacao radiologica (anomalias nas vértebras
e nas costelas).

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar
uma ventilacao adequada com mascara
deve ser avaliada antes do uso de agentes
depressores. O equipamento apropriado
para lidar com a via aérea dificil deve
estar prontamente disponivel, incluindo
dispositivos de laringoscopia indireta.
Preparo para via aérea dificil.



= Evitar bloqueio neuromuscular.

= A succinilcolina esta associada ao risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes. O
uso de relaxante muscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite
bacteriana.

= Dada as condigoes respiratorias coexistentes,
recomenda-se fisioterapia e o monitoramento
pos-operatorio da funcao respiratdria.

Referéncias
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Cérebro-costo-mandibular,
Sindrome (Smith-Theiler-
Schachenmann, Sindrome de)

Descricao
Heranca autossomica recessiva. Caracterizada
por anomalias nas costelas, torax estreito, mi-
crognatia, retardo mental e do desenvolvimento
e espinha bifida. Descrita por David Weyhe Smith,
Karl Theiler e Gertrud Schachenmann em 1966
(Smith DW, Theiler K, Schachenmann G. Rib-gap
defect with micrognathia, malformed tracheal
cartilage and redundant skin: A new pattern of
defective development. Journal of Pediatrics,
St. Louis, 1966;69:799-803).

Fig.: Raio x de torax de paciente de 13 anos com
sindrome Cérebro-costo-mandibular. Abdalla W, Pani-
grahy A, Bartoletti SC. Cerebro-costo-mandibular syn-
droma: Report of two cases. Radiology Case Reports.
2011;6:495.

Fatores complicadores potenciais

= Grave micrognatia com glossoptose.

= Fenda palatina.

= Alteracdes nas vértebras e nas costelas.

= Cardiopatias congénitas.

= Alteragées no sistema nervoso central.

= Anéis traqueais completos (estenose).

= Alteracoes respiratorias.

= Alteracoes neuromusculares.

= Alteracoes renais.

= Associacao com sequéncia de Pierre Robin.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica, pulmonar, neurolégica
e renal.

= Avaliacao radioldgica (anomalias nas vértebras
e nas costelas).

= Avaliacado das vias aéreas superiores.
Antever as potenciais dificuldades
de manejo das vias aéreas devido a
presenca das anomalias craniofaciais. A
capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada
antes do uso de agentes depressores. O
equipamento apropriado para lidar com a
via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= O uso da succinilcolina apresenta
risco potencial de hipercalemia nestes
pacientes. Relaxantes musculares nao
despolarizantes produzem uma resposta
prolongada em pacientes com distUrbios do
SNC com hipotonia.

= Nos casos de comprometimento da funcao
renal, farmacos excretados pelos rins devem
ser utilizados com cautela.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Risco de extubacao dificil (obstrucao
infraglética).

= Dada a condicdes respiratorias
coexistentes, recomenda-se fisioterapia
e 0 monitoramento pos-operatorio da
funcao respiratoria.
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Cérebro-6culo-fascio-
esquelética, Sindrome (Pena-
Shokeir Tipo I, Sindrome de)

Descricao

Heranca autossdmica recessiva, pertencente a
familia das doencas da reparacdo do DNA (mu-
tacoes no gene ERCC6), caracterizada por envol-
vimento neurossensorial grave (anormalidades
cerebrais multiplas), microcefalia, hirsutismo,
artrogripose e microftalmia. A morte geralmente
ocorre antes dos 5 anos, mas alguns pacientes
com formas mais suaves podem sobreviver além
da infancia. Os genes estdao localizados em
19q13.2-q13.3, 13933 e 10q11. A incidéncia exata
é desconhecida, os casos iniciais descritos por
Pena e Shokeir em 1974, na populacao indigena
de Manitoba, Canada (Pena SDJ, Shokeir MHK.
Autosomal recessive cerebrooculo-facio-skeletal
(COFS) syndrome. Clin Genet. 1974;5:285-93).

Fatores complicadores potenciais

= Micrognatia.

= Cifoescoliose.

= Alteracoes no sistema nervoso central.

= Neurodegeneracao.

= Alteracoes respiratorias.

= Alteracoes neuromusculares (hipotonia,
hiporreflexia ou arreflexia).

= Alteracbes renais.

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao neuroldgica, pulmonar e renal.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com a via
aérea dificil deve estar prontamente disponivel,
incluindo dispositivos de laringoscopia indireta.

= Evitar bloqueio neuromuscular. O uso da
succinilcolina apresenta risco potencial de
hipercalemia nestes pacientes. Relaxantes
musculares nao despolarizantes produzem
uma resposta prolongada em pacientes com
distUrbios do SNC com hipotonia.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Nos casos de comprometimento da funcao
renal, farmacos excretados pelos rins devem
ser utilizados com cautela.
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= Dada as condicdes respiratoérias coexistentes,
recomenda-se fisioterapia e o monitoramento
pos-operatorio da funcao respiratoria.
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Charcot-Marie-Tooth, Doenca de

Descricao

A doenca de Charcot-Marie-Tooth (DCMT) apre-
senta forma autossomica dominante, recessiva
ou ligada ao X. Descrita inicialmente pelos neu-
rologistas franceses Jean-Martin Charcot e Pier-
re Marie, e pelo britanico Howard Henry Tooth
em 1886 (Charcot JM, Marie P. Sur une forme
particuliére d’atrophie musculaire progressive,
souvent familiale débutant par les pieds et les
jambes et atteignant plus tard les mains. Revue
médicale, Paris, 1886;6:97-138. Tooth HH. The
peroneal type of progressive muscular atrophy.
Dissertation, London. H. K. Lewis, 1886). Apre-
senta uma incidéncia de 1:2.500.

E considerada uma polineuropatia periférica he-
reditaria motora e sensitiva.

Existem trés formas principais da DCMT, que
podem ainda agregar sub-tipos: Tipo I, forma
desmielinizante, autossomica dominante ou
ligada ao x, com inicio dos sintomas na 12 ou
2* década de vida, apresentacado classica de
déficit sensorial de luvas e meias; Tipo Il, nao
desmielinizante de acometimento axonal, au-
tossomica dominante ou recessiva, com inicio
mais tardio. O sub-tipo IIC apresenta fraque-
za diafragmatica e de corda vocal, levando a
Apneia obstrutiva do sono; Tipo Il (Doenca de
Dejerine-Sottas), apresenta desmielizacao mais
acentuada, autossomica recessiva, de inicio
precoce ou ao nhascimento, com grave neuropa-
tia sensorial e motora.

Fatores complicadores potenciais

= Alteracoes neuromusculares (hipotonia, atrofia
muscular progressiva e simétrica).
= Disfuncao respiratoria.



Dificuldade de posicionamento (dificuldade em
se manter em decubito dorsal).

Acentuacao dos efeitos depressores centrais
dos anestésicos.

Neuropatia sensorial e motora.

Instabilidade hemodinamica por alteracdes
autondmicas.

Refluxo gastroesofagico.

Podem ocorrer arritmias secundarias a
hipercalemia com o uso de succinilcolina.
Associacoes com outras dismorfias
(Neurofibromatose Tipo ).

Possibilidade de reacoes atipicas a
anestésicos, semelhantes a Hipertermia
maligna (Malignant Hyperthermia-like
reactions). Estas reacoes sao potencialmente
graves devido a hiperpotassemia, entretanto
nao existe o hipermetabolismo tipico da
Hipertermia Maligna.

Sintomatologia pode ser exacerbada durante
a gravidez (possivelmente secundaria a
edema endoneural).

Recomendac¢des perioperatoérias

Avaliacao cardiologica.

Avaliagao respiratoria.

Selecéo criteriosa de drogas anestésicas
(ocorre acentuacao dos efeitos depressores
centrais dos anestésicos e instabilidade
hemodinamica por alteracdes autonémicas).
Monitorizagao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.
Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode

ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes e

a intubacao em sequéncia rapida devem ser
consideradas. Nesta configuracao, um agente
bloqueador neuromuscular de acédo rapida
pode ser necessario. Entretanto, uma resposta
exagerada e prolongada pode ser observada
em pacientes com distUrbios neuromusculares.
Medicacoes que desencadeiam Hipertermia
Maligna, como succinilcolina e anestésicos
inalatorios, ja foram utilizadas na DCMT sem
relatos de hipermetabolismo. Entretanto a
experiéncia anestésica com essa doenca é
pequena, limitada a casos esporadicos de
uma suposta associacao com a Hipertermia
Maligna fazem com que a maioria dos autores

desconsidere o uso desses agentes em
doencas neuromusculares, apesar da fraca
evidéncia. Pode ocorrer arritmias graves
secundarias a hipercalemia com o uso de
succinilcolina em doencas neuromusculares.
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CHARGE, Associacao (CHARGE,
Sindrome)

Descricao

Foram identificadas mutacdes no gene CHD?, lo-
calizado no cromossoma 8q12, em dois tercos dos
casos testados. Caracteriza-se por colobomas,
cardiopatias congénitas, atresia coanal, retardo
do crescimento e desenvolvimento, anomalias
genitais e anomalias das orelhas. Incidéncia real
desconhecida, estima-se de 0,1-1,2:100.000 dos
nascidos vivos.

CHARGE ¢é o acronimo para Coloboma, Heart
disease, choanal Atresia, Retarded growth and
development, Genital anomalies e Ear anoma-
lies. O acrénimo foi utilizado pela primeira vez
em 1981(Pagon RA, Graham JM, Zonana J et al.
Coloboma, congenital heart disease, and choanal
atresia with multiple anomalies: CHARGE asso-
ciation. J Pediatr. 1981;99(2):223-7).

Fig.: Facies tipica de paciente portador da Associacao
CHARGE.
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Fatores complicadores potenciais syndrome. Int J Pediatr Otorhinolaryngol. 2009;
73(2):219-26.

. Hara Y, Hirota K, Fukuda K. Successful airway ma-
nagement with the use of a laryngeal mask airway

= Dismorfia facial.
= Atresia coanal.

* Micrognatia. in a patient with CHARGE syndrome. J Anesth.

= Fenda labial e/ou palatina. 2009;23:630-2.

= Fenomeno de Marcus Gunn. . Jain CR, Bhola V, Sood et al. CHARGE Syndrome -

= Cardiopatias congénitas (tetralogia de Fallot Anaesthetic management. J Anaesth Clin Pharmacol.
em 75% dos casos). 2008;24(2):215-6.

= Anormalidades de pares cranianos.
= Alteragoes respiratorias.
= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracées neuromusculares. Ch]a”’ Malformagao de (ArnOId'

« Alteracées renais. Chiari, Malformacao de)

Recomendacgdes perioperatorias o

= Avaliacao cardioldgica e renal. Descricao

» Avaliacdo radiolégica (anomalias vertebrais). A etiologia da Malformacao de Chiari (MC) é des-

» Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever conhecida. Pode ocorrer durante o principio do
as potenciais dificuldades de manejo das desenvolvimento embrionario do cérebro e da
vias aéreas devido a presenca das anomalias medula espinal. Clinicamente existem quatro ti-
craniofaciais. A capacidade de realizar uma pos de MC. E caracteristico do tipo | as anomalias
ventilacdo adequada com mascara deve ser da fossa posterior. O tipo Il (muitas vezes relatado
avaliada antes do uso de agentes depressores. como malformacao de Arnold-Chiari) apresenta
0 equipamento apropriado para lidar com meningomielocele, hidrocefalia e disfuncao de
a via aérea dificil deve estar prontamente pares cranianos. No tipo Ill o cerebelo esta locali-
disponivel, incluindo dispositivos de zado em uma encefalocele occipital. A hipoplasia
laringoscopia indireta. cerebelar é caracteristica do tipo IV. Os tipos IlI

= A estenose ou atresia coanal exige e IV sao mais raros, graves e estdo relacionadas
intervencao de emergéncia, pois leva a morte neonatal. Os eponimos estdo relaciona-
precocemente a insuficiéncia respiratoria. O dos aos patologistas Julius Arnold e Hans Chiari
tratamento inicial consiste na manutencao (Arnold J. Myelocyste, Transposition von Gewebs-
da via aérea oral (intubacdo orotraqueal, se keimen und Sympodie. Beitrage zur pathologis-
necessaria) até a correcdo cirurgica definitiva, ~ chen Anatomie und zur allgemeinen Pathologie,
a qual deve restabelecer o fluxo aéreo nasal. 1894;16: 1-28. Chiari H. Uber Veranderungen des

« Profilaxia da broncoaspiracéo. O Kleinhirns infolge von Hydrocephalie des Grosshir-
gerenciamento de uma via aérea pode ns. Deutsche medicinische Wochenschrift, Berlin,
ser ainda mais complicado pelo refluxo 1891;17:1172-5).

gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes e
a intubacao em sequéncia rapida devem ser
consideradas. Nesta configuracao, um agente
bloqueador neuromuscular de acédo rapida
pode ser necessario. Entretanto, uma resposta
exagerada e prolongada pode ser observada
em pacientes com disturbios neuromusculares.

= Monitorizacdo invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

Fig.: Imagem de ressonancia magnética mostrando
hérnia de tonsila cerebelar, 177mm abaixo do forame
P Magnum. Adaptado de: Ankichetty SP, Khunein S,
Referéncias Venkatraghavan L. Presentation of occult Chiari | mal-
. Blake K, MacCuspie J, Hartshorne TS et al. Posto- formation following spinal anesthesia. Indian J Anaesth.
perative airway events of individuals with CHARGE 2012;56(6):579-81.
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Fatores complicadores potenciais

= Alteracoes neuroldgicas decorrentes do
estreitamento do canal medular. Anomalias
na fossa posterior (tonsilas cerebelares
localizadas abaixo do forame magno, ocorre
obstrucao intermitente ao fluxo de LCR do
quarto ventriculo. Pode haver uma pressao
liqudrica relativamente alta no cranio e uma
relativamente inferior na coluna vertebral)
(MC tipo I).

= Associacao com sindrome de Klippel-Feil.

= Escoliose.

= Instabilidade da coluna cervical.

= Refluxo gastroesofagico (broncoaspiracao
recorrente).

= Alteracoes cardiovasculares (arritmias).

= Meningomielocele, seringomielia e hidrocefalia
(MC tipo Il).

= Disfuncao do 9° e 10° pares cranianos (MC tipo II).

= Disfagia.

= Estridor (devido a paralisia das cordas vocais)
(MC tipo ).

= Episodios de Apneia (MC tipo Il).

= Dificuldade de degluticao (MC tipo II).

= Morte subita.

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao neurolégica.

= Avaliacdo cardioldgica.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. Avaliagao radioldgica da coluna
cervical. Evitar manobras de hiperextensao e
hiperflexao da coluna cervical. A capacidade
de realizar uma ventilacao adequada com
mascara deve ser avaliada antes do uso
de agentes depressores. O equipamento
apropriado para lidar com a via aérea dificil
deve estar prontamente disponivel, incluindo
dispositivos de laringoscopia indireta.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecdes e
a intubacao em sequéncia rapida devem ser
consideradas. Nesta configuracao, um agente
bloqueador neuromuscular de acédo rapida
pode ser necessario. Entretanto, uma resposta
exagerada e prolongada pode ser observada
em pacientes com disturbios neuromusculares.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Evitar situacdes de aumento da pressao
intracraniana. Uso profilatico de lidocaina
venosa em bolus para atenuar respostas a
laringoscopia e intubacao traqueal.

= Evitar anestesia neuroaxial.

= Atencao meticulosa a ventilacao (modo, PEEP,
volumes correntes apropriados, pressoes de
pico de via aérea).

= As técnicas nao invasivas de suporte
respiratorio, como CPAP/BiPAP, facilitam o
manejo pds-operatorio nesses pacientes.

= Dada as condicdes respiratérias coexistentes,
recomenda-se fisioterapia e o monitoramento
pos-operatorio da funcao respiratoria.

Referéncias

. Ankichetty SP, Khunein S, Venkatraghavan L. Presen-
tation of occult Chiari | malformation following spi-
nal anesthesia. Indian J Anaesth. 2012;56(6):579-81.

. Mustapha B, Chkoura K, Elhassani M et al. Difficult
intubation in a parturiente with syringomyelia and
Arnold-Chiari malformation: Use of Airtraq™ laryn-
goscope. Saudi J Anaesth. 2011;5:419-22.

. Baranov D, Kelton T, McClung H, et al. Neurologic
diseases. In: Fleisher L.

. Anesthesia and uncommon diseases. 5. ed. Philadel-
phia: Elsevier; 2006. p. 261-301.
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Christ-Siemens-Touraine,
Sindrome de (Displasia
Ectodérmica Hipoidroética)

Descricao

Heranca autossomica recessiva ligada ao cromosso-
ma X, caracterizada por auséncia parcial ou com-
pleta de glandulas sudoriparas (anidrose), alopécia/
hipotricose e hipodontia. Apresenta uma incidén-
cia estimada em 1:100.000 nascidos vivos. Charles
Darwin a descreveu em 1875. Eponimo relacionado
a Josef Christ, Hermann Werner Siemens e Albert

Touraine (Christ J. Uber die kongenitalen ectoder-

malen Defekte und lhre Beziehungen zu einander;

vikariirendes Pigment fiir Haarbildung. Archiv fir

Dermatologie und Syphilis, Berlin, 1913, 116:685-

703. Siemens HW. Studien uber Vererbung von Hau-
tkrankheiten XIl. Anhidrosis hipotrichotica. Archiv
fur Dermatologie und Syphilis, Berlin, 1937,175:567-
77. Touraine A. L’anidrose avec hypotricose et ano-
dontie.” (Polydysplasie ectodérmique héréditaire.)

La presse médicale, Paris, 1936,44:145-9).
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I ¥
Fig.: Paciente com sindrome de Christ-Siemens-Tourai-
ne, nota-se a denticdo reduzida, e em forma conica
(anodontia)(a) e hipotricose (b). Modificado de: Ah-
iskalioglua EO, Ahiskalioglub A, Firinci B et al. Manejo
anestésico de paciente pediatrico com displasia ecto-
dérmica hipoidrotica submetido a cirurgia de emergén-
cia. Rev Bras Anestesiol. 2015;65(6):522-4.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Micronagtia.

= Hipoplasia maxilar.

= Retrognatia.

* Hipertermia.

= Atopia.

= Refluxo gastroesofagico.

= Infecgbes pulmonares recorrentes
= Elevada mortalidade na infancia.
= Dificuldade de monitoracao.

= Dificuldade de posicionamento.

= Dificuldade de acesso venoso.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Monitorizacdo rigorosa da reposicdo volémica,
sangramento, temperatura e eletrolitos. Acessos
vasculares adequados para o porte da cirurgia.

= Manter vias aéreas humidificadas. Evitar
traumas na orofaringe; laringoscopios e
sondas traqueais lubrificadas.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Sempre que possivel, evitar sondagens.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
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aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.

= Manter a integridade fisica da pele, evitando
compressoes (sensores, manguitos, eletrodos)
ou efeitos da temperatura.

Referéncias

. Ahiskalioglua EO, Ahiskalioglub A, Firinci B et al. Ma-
nejo anestésico de paciente pediatrico com displasia
ectodérmica hipoidrdtica submetido a cirurgia de
emergéncia. Rev Bras Anestesiol. 2015; 65(6):522-4.

Churg-Strauss, Sindrome de
(Granulomatose Alérgica)

Descricéo

Vasculite de origem desconhecida que acomete
principalmente os pulmdes; entre a 4% e 5* déca-
das de vida, principalmente entre asmaticos. As
hipoteses etioldgicas incluem processo autoimu-
ne, possivelmente associado a fatores genéticos e
ambientais. Inicialmente descrita pelos patologis-
tas americanos Jacob Churg e Lotte Strauss (Churg
J, Strauss L. Allergic granulomatosis, allergic angii-
tis, and periarteritis nodosa. American Journal of
Pathology, Philadelphia, 1951,27: 227-301).

Fatores complicadores potenciais

= Eosinofilia.

= Sinusopatias.

= Corticoidoterapia.

= Rash cutaneo.

= Alteracdes oculares (neurite optica).

= Alteracoes respiratorias (hemoptise,
broncoespasmo, doenca pulmonar obstrutiva
cronica, infiltrado pulmonar).

= Alteragées neuromusculares (neuropatia
periférica, miopatias).

= Alteracoes cardioldgicas (coronariopatia,
insuficiéncia cardiaca, endocardite).

= Alteracoes renais (glomerulonefrite).

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao neurologica, pulmonar
(espirometria), cardiologica e renal.

= Evitar ou minimizar a instrumentacao da
via aérea.

= Ventilacao com pressao positiva com
prolongamento da fase expiratdria.

= O uso de corticosteroides no perioperatorio
deve ser considerado pelo risco de
supressao adrenal em razao do tratamento
de longa duracao.



= Beta-bloqueadores devem ser evitados, pelo
risco de broncoespasmo e exacerbacao da
insuficiéncia cardiaca.

Referéncias

. Cartagena R, Passannante AN, Rock P. Respiratory di-
seases. In: Fleisher LA. Anesthesia and uncommon di-
seases. 5. ed. Philadelphia: Elsevier; 2006. p. 127-49.

. Sato H, Shimoda O, Terasaki H. Anesthetic manage-
ment of a patient with the allergic granulomatous an-
gitis (Churg-Strauss syndrome). Masui. 1998;47:1114-9.

. Im HS, Cho K, Shin C et al. A patient with Churg-
-Strauss syndrome who underwent endoscopic sinus
surgery under general anesthesia. A case report.
Korean J Anesthesiol. 2010; 59: 49-52.

Cockayne, Sindrome de

Descricao

Heranca autossOmica recessiva de comprometi-
mento multissistémico. E caracterizada por seni-
lidade precoce, falha de crescimento, deficiéncia
intelectual, aterosclerose acelerada, degeneracao
da retina, atrofia Optica, perda auditiva neurossen-
sorial e dermatite por fotosensibilidade. A sindrome
de Cockayne foi dividida em forma de inicio preco-
ce (congénita) e de inicio tardio (inicio na primeira
infancia). Existe uma diminuicdo da capacidade
de reparar o dano induzido pela luz ultravioleta
no DNA. Os dois tipos de desordem sao devidos a
mutacoes nos genes de reparacao do DNA, ERCC8
(Tipo A) ou ERCC6 (Tipo B). Pacientes com a forma
de inicio precoce geralmente morrem na infancia,
aqueles com a forma tardia morrem em seus pri-
meiros anos de adolescéncia. Foi inicialmente des-
crita pelo médico inglés Edward Alfred Cockayne
(Cockayne EA. Dwarfism with retinal atrophy and
deafness. Archives of Disease in Childhood, London,
1936;11:148). Incidéncia de 1:500.000 nascidos vivos.

Fig.: Facies tipica de paciente com sindrome de Cockay-
ne. Modificado de: Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia
for genetic, metabolic & dysmorphic syndromes of chil-

dhood. 3" ed., Lippincott Willians & Wilkins, Philadel-
phia, 2015:88-9.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (nariz estreito, prognatismo,
microcefalia).

= Facies tipica (progeroide, envelhecida).

= Alteracées osteoarticulares (contraturas em
flexao, baixa estatura, contraturas articulares,
tronco relativamente curto, cifose).

= Marcha instavel, ataxia.

= Surdez.

= Alteracoes neuroldgicas (atrofia cerebral,
desmielinizacao subcortical, neuropatia
periférica, tremores, convulsoes,
aterosclerose cerebral).

= Alteracoes cardiovasculares (hipertensao
precoce, aterosclerose coronaria, doenca
vascular periférica, arritmias).

= Alteracoes oculares (fotofobia).

= Refluxo gastroesofagico.

= Sensibilidade anormal a raios ultravioleta.

= Alteracoes neuromusculares.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica. Os pacientes podem
ter hipertensao arterial, arritmias e doenca
vascular periférica precocemente.

= Avaliacao radiologica.

= Avaliagao neurolodgica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar
uma ventilacdo adequada com mascara
deve ser avaliada antes do uso de agentes
depressores. O equipamento apropriado
para lidar com a via aérea dificil deve
estar prontamente disponivel, incluindo
dispositivos de laringoscopia indireta. A
traqueia pode ser menor do que o esperado e
pode exigir um tubo endotraqueal menor do
que o esperado.

= Controle rigoroso da temperatura corporal no
perioperatorio. A producao prejudicada de
suor pode levar a hipertermia perioperatoria.

= Devido a diminuicao da lacrimejamento, os
olhos devem ser adequadamente protegidos.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Evitar bloqueio neuromuscular. O uso da
succinilcolina é relatado, entretanto, por
apresentar risco potencial de hipercalemia,
deve ser prudentemente evitado.
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= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Acesso vascular periférico limitado (pele
friavel e escassa gordura sub-cutanea
associada a contraturas musculares).

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

Referéncias

. Hasegawa A, Goto K, Ito K et al. Anesthetic manage-
ment of a patient with Cockayne’s syndrome. Masui.
2001;50:1227-8.

Coffin-Lowry, Sindrome de

Descricao

Heranca dominante ligada ao cromossoma X é
caracterizada por deficiéncia intelectual, baixa
estatura, facies grosseiras, fissuras palpebrais
antimongoloides, nariz bulboso e maos inchadas
com dedos afunilados. A maioria dos casos ocorre
esporadicamente. Esse disturbio é causado por
mutacoes no braco curto do cromossoma X (gene
RSK2). Manifestacdes mais acentuadas no sexo
masculino. Heterozigotos femininos tém manifes-
tacées mais suaves. Foi descrita independente-
mente por Coffin e colegas, em 1966, e pelo bri-
tanico Lowry e colegas, em 1971. Posteriormente
reconhecidas como sendo a mesma sindrome.
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Fig.: Facies tipica de paciente com sindrome de
Coffin-Lowry.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (facies estreita,
hipertelorismo, fendas palpebrais
antimongoloides, palpebras espessas,
achatamento da base do nariz, narinas
antevertidas, anomalias nas orelhas).
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= Prognatismo; a boca geralmente permanece
aberta.

= Hipotonia generalizada.

= Pectus carinatum.

= Alteracoes respiratdrias.

= Dificuldade de marcha.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracoes neuromusculares.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao radiologica.

= Avaliacao pulmonar e neurolégica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso
de relaxante muscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.

Referéncias
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Coffin-Siris, Sindrome de (Fifty
digit, Sindrome)

Descricao

Heranca autossomica recessiva, relacionada a
mutacdes esporadicas (genes ARID1B e SOX11). E
caracterizada por deficiéncia intelectual, facies
grosseiras, hipoplasia ou auséncia dos quintos



dedos e unhas hipoplasicas dos pés. As caracteris-
ticas clinicas sao altamente variaveis, e multiplos
genes foram implicados no fenétipo Coffin-Siris.
A maioria dos individuos afetados sdao mulheres
(4:1). Entretanto, os portadores do sexo masculino
podem mostrar a sindrome completa e portado-
res do sexo feminino podem apresentar somente
retardo mental e falanges anormais. Mudancas
semelhantes sao observadas na sindrome da hi-
dantoina fetal. A sindrome foi descrita por Grange
S Coffin e Evelyn Siris (Coffin GS, Siris E. Mental
retardation with absent fifth fingernail and ter-
minal phalanx. American Journal of Diseases of
Children, Chicago, 1970;119: 433-9).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (facies grosseira,
sobrancelhas amplas, cilios alongados, ptose,
hipertelorismo, ponte nasal deprimida, nariz
largo, narinas antevertidas).

= Microcefalia.

= Macrostomia.

= Fenda palatina.

= Pescoco curto.

= Frouxidao articular.

= Atresia coanal.

= Cardiopatias congénitas (ductus arteriosus
patente, defeito do septo atrial, defeito do
septo ventricular, tetralogia de Fallot).

= Alteracoes respiratorias (traqueomalacia,
pneumonias recorrentes).

= Alteracoes renais.

= Alteracdes neuroldgicas (agenesia do corpo
caloso, malformacao de Dandy-Walker).

= Pectus carinatum.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracoes neuromusculares (hipotonia).

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacdo radioldgica

= Avaliacao neuroldgica, pulmonar, cardioldgica
e renal

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacao adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= A estenose ou atresia coanal exige
intervencao de emergéncia, pois leva
precocemente a insuficiéncia respiratoria. O

tratamento inicial consiste na manutencao
da via aérea oral (intubacao orotraqueal, se
necessaria) até a correcao cirurgica definitiva,
a qual deve restabelecer o fluxo aéreo nasal.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso da
succinilcolina apresenta risco potencial de
hipercalemia nestes pacientes. Relaxantes
musculares nao despolarizantes produzem
uma resposta prolongada em pacientes com
distarbios do SNC com hipotonia.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Profilaxia antibiodtica da endocardite
bacteriana.

= Risco de extubacao dificil.

= Dada as condicgdes respiratorias coexistentes,
recomenda-se fisioterapia e o monitoramento
pos-operatorio da funcao respiratoria.
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port. Eg J Anaesth. 2016;32:593-6.

Cohen, Sindrome de (Pepper,
Sindrome de)

Descricao

Heranca autossomica recessiva; mutacao do gene
COH1 (segmento 8q22-q23). Esse disturbio é dis-
tinguido pela deficiéncia intelectual, hipotonia,
obesidade e incisivos centrais superiores proe-
minentes. Sindrome descrita inicialmente por M
Michael Cohen Jr em 1973 (Cohen MM. A new syn-
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drome with hypotonia, obesity, mental deficien-
cy, and facial, oral, ocular, and limb anomalies.
Journal of Pediatrics, St. Louis, 1973;83:280-4).

Fatores complicadores potenciais

= Microcefalia.

= Palato arqueado.

= Micrognatia moderada.

= Incisivos proeminentes.

= Hiperextensibilidade articular.

= Escoliose moderada.

= Acesso vascular e identificacao de pontos
anatomicos para realizacao de anestesia
regional sao dificeis ou impossiveis devido a
obesidade.

= Neutropenia intermitente.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracées cardiovasculares (prolapso de
valva mitral).

= Alteracoes neuromusculares (hipotonia).

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacao adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso
de relaxante muscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Uso cronico de anticonvulsivantes podera
afetar o metabolismo de drogas anestésicas.

= Preparo para acesso vascular dificil.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes
e a intubacdo em sequéncia rapida devem
ser consideradas.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.
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= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

= As técnicas nao invasivas de suporte
respiratorio, como CPAP/BiPAP, facilitam o
manejo pds-operatorio nesses pacientes.

Referéncias

. Meng L, Quinlan JJ, Sullivan E. The Anesthetic Ma-
nagement of a Patient with Cohen Syndrom. Anesth
Analg. 2004;99:697-8.

. Orbach-Zinger S, Kaufman E, Donchin Y et al. Bet-
ween Scylla and Charybdis: a bleomycin-exposed
patient with Cohen syndrome. Acta Anaesthesiol
Scand. 2003;47:1047-9.

Condrodisplasia Punctata (Conradi-
Hiinnermann, Sindrome de)

Descricao

Heranca autossomica recessiva (Condrodisplasia
Punctata Rizomélica) ligada ao x: heranca au-
tossomica dominante ligada ao X (Sindrome de
Conradi-Hunnermann). Caracterizada por retardo
mental e do desenvolvimento, contraturas arti-
culares e ossificacao epifisaria “pontuada”. Os
pacientes geralmente morrem na infancia. Esta
desordem se deve a uma mutacao no gene PEX7.
A sindrome da varfarina fetal é fenotipicamente
semelhante a Condrodisplasia Punctata.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (facies plana, ponte nasal
plana com pequenas narinas, fendas
palpebrais inclinadas).

= Alteracées costovertebrais.

= Micrognatia.

= Fenda palatina.

= Estenose traqueal/laringomalacia.

= Cardiopatias congénitas (defeitos do septo
atrio-ventricular).

= Alteracoes respiratorias.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracoes cardiovasculares.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao radiologica (anomalias nas vértebras
e nas costelas).

= Avaliacao cardioldgica e pulmonar.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma



ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes
e a intubacdo em sequéncia rapida devem
ser consideradas.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

Referéncias

. Hascalik M, Togal T, Doganay S et al. Anaesthetic
management of an infant with Conradi’s syndrome.
Paediatr Anaesth. 2003;13:841-2.

. Ventosa Fernandez, Freire Vila E, de la Iglesia Lopez
A et al. Condrodisplasia punctata de Conradi-Huner-
mann: implicaciones anestésicas. Rev Esp Anestesiol
Reanim. 2012;59(2):98-101.

Cornélia de Lange, Sindrome
de (Brachmann-de Lange,
Sindrome de)

Descricao

Heranca autossomica dominante caracterizada
por baixa estatura, deficiéncia intelectual gra-
ve, fusdo de sobrancelhas, labio superior fino,
filtrum nasal longo, angulo da boca desviado e
micromelia. O gene NIPBL esta mutado em apro-
ximadamente 50% dos doentes e é o gene mais
importante envolvido na sindrome. Mutacoes
associadas a formas mais brandas da doenca fo-
ram recentemente identificadas no gene SMC1L1
(Xp11.22-p11.21), e também no gene SMC3
(10g25). Apresenta uma incidéncia de 1:50.000
nascidos vivos. Foi inicialmente descrita pela pe-
diatra holandesa Cornelia Catharina de Lange (de
Lange C. Congenital hypertrophy of the muscles,
extrapyramidal motor disturbances and mental
deficiency. A clinical study. American Journal of
Diseases of Children, Chicago, 1934:48:243-68).

Fig.: Facies tipica de paciente portador da sindrome de
Cornélia de Lange.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (fenda palpebral
antimongoloide, narinas antevertidas, labios
finos, angulo da boca desviado para baixo,
sobrancelhas fundidas).

= Mandibula pequena (micrognatia) e
malformada.

= Fenda palatina,

= Atresia coanal.

= Pescoco curto.

= Micromelia.

= Cardiopatias congénitas (defeito do septo
ventricular, estenose de valva pulmonar).

= Hérnia diafragmatica.

= Convulsoes.

= Apneia do sono.

= Alteracoes respiratorias.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracoes neuromusculares (hipertonia).

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Estenose ou atresia coanal exige intervencao
de emergéncia, pois leva precocemente a
insuficiéncia respiratoria.

= A succinilcolina deve ser evitada
porque induz a hipercalemia. O uso de
relaxante muscular ndo despolarizante é
imprevisivel em pacientes com alteracoes
neuromusculares (hipertonia).
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0 uso cronico de medicamentos
anticonvulsivantes afeta a cinética de
algumas drogas anestésicas. Evitar drogas
anestésicas epileptogénicas.

Avaliacao radiologica (anomalias nas costelas e
hérnia diafragmatica).

Membros curtos (micromelia) oferecem
dificuldades no acesso vascular e escolha do
manguito para pressao arterial obtida através
de método nao invasivo.

Posicionamento perioperatério cuidadoso é
necessario devido a contraturas de flexao e
adequada protecao em areas de pressao.
Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode

ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracdes de secrecoes e

a intubacao em sequéncia rapida devem ser
consideradas. Nesta configuracao, um agente
bloqueador neuromuscular de acédo rapida
pode ser necessario. Entretanto, uma resposta
exagerada e prolongada pode ser observada
em pacientes com distirbios neuromusculares.
Monitorizacéo invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.
Profilaxia antibi6tica da endocardite bacteriana.

Referéncias
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siderations in Cornelia de Lange syndrome. Minerva
Anestesiol. 2000;66:799-806.

. Kachko L, Sanko E, Freud E et al. Spinal anesthesia in

a child with Brachmann-de Lange (Cornelia de Lange)
syndrome. J Anesth. 2010;24:942-4.

. Vestergaard L, Dey N, Winding R. Anesthetic conside-

rations in a patient with Cornelia de-Lange syndrome.
J Anaesthesiol Clin Pharmacol. 2015;31(3);419-20.

. Gaur P, Ubale P, Baldwa N, Gujjar P. Anesthetic ma-

nagement of a patient with Cornelia De Lange syndro-
me. Anaesth Pain & Intensive Care. 2016;20(1):62-64.

Costello, Sindrome de

Descricao

Heranca autossomica dominante causada por mu-
tacoes no gene HRAS, localizado no cromossoma
11p15. Este gene fornece instrucao a proteina que

controlam o crescimento e divisao celular. Uma das

manifestagdes de maior gravidade é a arritmia car-

grosseira, cardiomiopatia hipertréfica e papilomas
em localizacéo perioral, nasal e anal. O ep6nimo é
relacionado ao neozelandés JM Costello (Costello
JM. A new syndrome. NZ Med J. 1971;74:397A).

Fig.: Facies caracteristica da sindrome de Costello. Mo-
dificado de: Akcil EF, Dilmen OK, Tunali Y. Anaesthetic
Management in Costello Syndrome. Turk J Anaesth
Reanim 2015;43:427-30.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Pescoco curto.

= Macrocefalia.

= Macroglossia.

= Hipertrofia de tonsilas palatinas.

= Palato arqueado.

= Alteracoes neurologicas (atrofia cerebral,
convulsoes).

= Alteracoes respiratorias.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracdes cardiovasculares (disfuncao valvar,
arritmias, cardiomiopatia hipertrofica).

= Alteracoes neuromusculares.

= Apresenta associacdo com sindrome Cranio-
facio-cutanea e a sindrome de Noonan.

= Alteracdes hipotalamico-hipofisarias.

= Hipotireoidismo.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacdo cardioldgica, neuroldgica e endocrina.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacao adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento

diaca, potencialmente fatal. Outras caracteristicas de uma via aérea pode ser ainda mais
sdo o retardo mental e do desenvolvimento, facies complicado pelo refluxo gastroesofagico,
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resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite bacteriana.

Referéncias

. Tsui MT, Sugahara S, Motosuneya T et al. Anesthetic
management of a child with Costello syndrome com-
plicated by congenital absence of the portal vein - a
case report. Paediatr Anaesth. 2009;19:714-5.
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drome: a case report. AANA J. 2014;82(2):108-13.
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ment in Costello Syndrome. Turk J Anaesth Reanim
2015;43:427-30.

Cri du Chat, Sindrome (Miado do
gato, Sindrome do; Delecao do
5p, Sindrome da)

Descricao

Desordem relacionada a delecao do braco curto
do cromossoma 5p, apresenta uma incidéncia
de 1:50.000 nascidos vivos. E caracterizada por
microcefalia, deficiéncia intelectual, fendas pal-
pebrais inclinadas para baixo e um distinto choro
semelhante a um miado de gato. O choro anormal
é causado pela deformidade laringea. A laringe
normaliza com o envelhecimento, e o choro dis-
tintivo diminui. A maioria dos pacientes vai a 6bito
na infancia. Foi descrita pela primeira vez em 1963
pelo geneticista francés Lejeune e cols (Lejeune J,
Lafourcade J, Berger R et al. Trois cas de délétion
partielle du bras court d’'un chromosome 5. CR
Hebd Sceances Acad Sci, 1963;257:3098-102).

Fig.: Facies caracteristica da sindrome de Cri du Chat.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (pregas epicanticas, facies
assimétrica, fendas palpebrais inclinadas para
baixo, anomalias nas orelhas).

= Microcefalia.

= Fenda labial e/ou palatina.

= Pescoco curto.

= Cardiopatias congénitas (ducto arteriosus
patente, defeitos do septo ventricular,
tetralogia de Fallot).

= Alteracées vertebrais (escoliose).

= Hipotonia muscular (cordas vocais hipotonicas).

= Alteracoes respiratorias.

= Alteracoes renais.

= Alteracoes neuromusculares.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao radiologica (anomalias vertebrais)

= Avaliacao pulmonar, cardioldgica e renal

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso
de relaxante muscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

Referéncias

. Santos KM, Rezende DC, Borges ZDO. Manejo anesté-
sico de paciente com sindrome de Cri Du Chat (Mia-
do do Gato). Relato de Caso. Rev Bras Anestesiol.
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thesiol. 2013;65(5):482-3.

Creutzfeldt-Jakob, Doenca de

Descricao

A Doenca Creutzfeldt-Jakob (DCJ) é uma encefa-
lopatia espongiforme, ocasionada por uma parti-
cula proteinacea infectante, “prion”. Sao agen-
tes altamente estaveis e resistentes a diversos
processos fisico-quimicos. E esporadica em 85%
dos pacientes, os outros 10 a 15% surgem devido
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a mutacdo hereditaria no prion e relacionadas
a procedimentos cirlrgicos (transplantes de
dura-mater, corneas e uso de instrumentos neu-
rocirargicos contaminados). Caracteriza-se por
desordem cerebral com perda de memoria e tre-
mores, ataxia, afasia, perda visual, incontinéncia
urinaria, postura rigida, ataques epilépticos e
paralisia facial. Nos estagios finais, o paciente
torna-se acinético e progride com muita rapidez
levando de 5 meses a um ano até o obito (85%). A
prevaléncia anual é de 1:1.000.000.

Uma variante, a vDCJ esta relacionada ao consumo
de carne de bovinos contaminados pela Encefalite
Espongiforme Bovina (Doenca da “vaca-louca”).

Fatores complicadores potenciais

= Refluxo gastroesofagico com broncoaspiracao
recorrente.

= Alteracoes cardiovasculares (instabilidade
hemodinamica).

= Episodios de Apneia.

= Dificuldades de degluticao.

= Dificuldades de posicionamento.

= Quando o paciente tiver o diagnostico de
certeza ou suspeita, serdo necessarias
medidas adicionais de protecao.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao neurolodgica.

= Avaliacao cardioldgica.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecoes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.

= Posicionamento adequado.

= Asala de operacdes devera ser limpa
(utilizacdo de mondomeros de cloreto de vinila)
e retirados todos os materiais desnecessarios.

= Um numero minimo de integrantes da equipe
deverao permanecer no ambiente.

= O paciente devera ser agendado para o fim
da rotina.

= Toda a equipe devera estar com material
descartavel hidrofébico, avental, luvas duplas,
mascaras e oculos ou viseira de rosto para
o procedimento. Posteriormente os itens
deverao ser descartados e incinerados.

= Todo material de anestesia utilizado devera ser
incinerado, incluso, mascaras faciais, circuitos
respiratdrios, canulas e laringoscopios.

= Dar preferéncia para anestesia venosa total, e
respiracao assistida com baldo auto-inflavel.
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= Instrumentos utilizados em casos suspeitos
poderdo permanecer em quarentena ate a
definicao do diagnostico.

Referéncias

. Farling P, Smith G. Anaesthesia for patients with
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2011;61(3):262-4.

Crouzon, Sindrome de

Descricao

Heranca autossomica dominante (mutacdes no
gene FGFR2). Cerca de metade dos casos estao
relacionados a mutacdes novas e a idade paterna.
As anomalias sdo confinadas a regiao craniofacial
e incluem craniossinostose, hipertelorismo, orbi-
tas rasas com proptose ocular, hipoplasia maxilar
e um nariz em “bico de papagaio”. Ep6nimo re-
lacionado ao neurologista francés Louis Edouard
Octave Crouzon (Crouzon LEO. Dysostose cranio-
faciale héréditaire. Bulletins et mémoires de
la Société des Médecins des Hopitaux de Paris,
1912, 3 sér, 33:545-55).

r

Fig.: Paciente portador da sindrome de Crouzon. Fa-
cies caracteristica (a) e rx de térax revelando escoliose
acentuada (b).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (craniossinostose, exoftalmia,
hipertelorismo, fontanela abaulada, fendas
palpebrais antimongoloides, hipolasia
maxilar, prognatismo).

= Macroglossia.

= Palato arqueado.

= Retardo intelectual.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das



vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com a via
aérea dificil deve estar prontamente disponivel,
incluindo dispositivos de laringoscopia indireta.

= Avaliacao radioldgica.

= Monitoracao volémica rigorosa.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdao em areas de pressao. Adequada
protecao ocular devido a proptose.

= A cirurgia craniofacial é realizada para
corrigir a pressao intracraniana elevada e
para permitir o desenvolvimento normal do
cérebro, ou estritamente por razdes estéticas.

= Correcao cirargica da craniossinostose é um
desafio a pratica anestésica. Grupos de alto
risco incluem: peso <10kg, tempo cirdrgico
>5h, a presenca de sindromes craniofaciais e
reoperacoes.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao
volémica, sangramento, temperatura e
eletrdlitos. Acessos vasculares adequados.
Necessidade de transfusdo sanguinea macica
e manejo hemodinamico de lactentes com
pequena volemia. Embolia aérea venosa é
uma complicacao citada e pode preceder a
instabilidade hemodinamica.

= Uso profilatico de agentes antifibrinoliticos
(acido tranexamico).

= Risco de extubacao dificil pela presenca de
distratores para cirurgias de avanco facial.

Referéncias

. Nargozian C. The airway in patients with craniofacial
abnormalities. Pediatric Anesthesia. 2004; 14:53-9.

. Roche J, Frawley G, Heggie A. Difficult tracheal
intubation induced by maxillary distraction devices
in craniosynostosis syndromes. Paediatr Anaesth.
2002:12;227-34.

. Harde M, Suryavanshia V, Chhatrapati S et al. Crou-
zon syndrome: an anesthetic challenge. Ain-Shams J
Anesthesiol. 2015;8:683-5.

. Kumar A, Goel N, Sinha C et al. Anesthetic Impli-
cations in a Child with Crouzon Syndrome. Anesth
Essays Res. 2017;11(1):246-7.

Cutis Laxa, Sindrome da

Descricao

Heranca autossdmica recessiva, e alguns casos do-
minantes ou ligados ao cromossoma X, relaciona-
dos a mutagdes no gene FBLN5. Leva a deficiéncia

de fibras elasticas, afetando tanto a pele quanto
orgdos internos. Caracteriza-se por cutis laxa
congénita, aspecto senil (progeroide), hipotonia,
hipertelorismo, micrognatia e atraso do desenvol-
vimento fisico e mental.

Fatores complicadores potenciais

= Micrognatia

= Hiperflexibilidade

= Alteracoes respiratorias e cardiovasculares
(enfisema, cor pulmonale)

= Hipotonia

= Refluxo gastroesofagico

= Alteracées neuromusculares

= Aneurismas

= Diverticulose

Recomendacées perioperatorias

= Avaliacao radiologica.

= Avaliacao cardioldgica e pulmonar.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracdes de secrecoes
e a intubacdo em sequéncia rapida devem
ser consideradas.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes.
0 uso de bloqueadores neuromusculares
nao despolarizantes prolonga o bloqueio
neuromuscular em pacientes com hipotonia.

Referéncias
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Archives of Anesthesiology and Critical Care. 2015;
1(4):139-40.

Anestesia e Doencas Incomuns Coexistentes | 57



Dandy-Walker, Sindrome de
(Dandy-Walker, Malformacao de)

Descricao

Heranca recessiva ligada ao cromossoma X. Inci-
déncia de 1:25.000 nascimentos. Possivelmente
relacionada a doenca infecciosa durante a gravi-
dez (rubéola, toxoplasmose e citomegalovirus).
Caracteriza-se por agenesia dos forames de Lus-
chka e Magendie no quarto ventriculo ocasionando
hipoplasia ou agenesia do cerebelo, hidrocefalia
com alargamento da fossa posterior. Atrofia do
cortex cerebral. O epénimo Dandy-Walker foi in-
troduzido em 1954 por CE Benda em homenagem
aos americanos Walter Edward Dandy e Arthur Earl
Walker (Benda CE. The Dandy-Walker syndrome or
the so-called atresia of the foramen of Magendie.
Journal of Neuropathology and Experimental Neu-
rology, Lawrence, Kansas, 1954;13:14-39).

o v 25\ o
Fig.: A ressonancia magnética revelando cisto na fossa
posterior (A) e hipoplasia de ambos os hemisférios ce-
rebelares com elevagao ascendente do vermis hipopla-
sico cerebelar devido ao cisto (B). Jang JS, Lee JJ,Park
WJ et al. Anesthetic management of an adolescent
with Dandy-Walker syndrome. Korean J Anesthesiol.
2013;64(2):180-1.

Fatores complicadores potenciais

= Hipertelorismo, microglossia € micrognatia
estdo associadas em alguns pacientes mas nao
sdo manifestacoes primarias.

58 | Anestesia e Doencas Incomuns Coexistentes

= Hidrocefalia.

= Aumento da pressao intracraniana.

= Dificuldade para o posicionamento adequado.

= Refluxo gastroesofagico.

= Possibilidade de convulsdes.

= Faléncia respiratoria e Apneia no pds-operatorio.

= Cerca da metade dos pacientes tem alguma
dismorfia congénita associada.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao radiologica.

= Avaliagao neuroldgica.

= Avaliacao cardioldgica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= 0 uso cronico de medicamentos
anticonvulsivantes altera o metabolismo de
alguns medicamentos anestésicos. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracdo. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Evitar situacdes de aumento da pressao
intracraniana. Uso profilatico de lidocaina
venosa em bolus para atenuar respostas a
laringoscopia e intubacao traqueal.

= Evitar anestesia neuroaxial.



Referéncias

. Jang JS, Lee JJ,Park WJ et al. Anesthetic manage-
ment of an adolescent with Dandy-Walker syndrome.
Korean J Anesthesiol. 2013;64(2):180-1.

. Buget MI, Edipoglu IS, Cemaller E et al. Anesthe-
tic management of a patient with Dandy-Walker
syndrome for orthopedic surgery. J Med Cases.
2015;6(9):403-5.

De Grouchy, Sindrome de
(Delecao do 18, Sindrome da)

Descricao

Delecao parcial do cromossoma 18. A supressao
dos genes do braco curto do cromossomo 18 é
considerada a sindrome de Grouchy tipo 1. Quan-
do o braco longo do cromossomo 18 é afetado,
esta é a sindrome de Grouchy tipo 2. A pessoa
portadora apresenta retardo mental, deficiéncia
de desenvolvimento (baixa estatura), hipotonia,
deficiéncia auditiva e anormalidades auriculares
(orelhas protraidas e alargadas). Também podem
apresentar coordenacao deficiente, nistagmo,
convulsdes, microcefalia, hipoplasia maxilar,
olhos profundos, boca de “carpa” e comporta-
mento autista. Foi descrita em 1964 por De Grou-
chy e colaboradores (De Grouchy J, Royer P, Sal-
mon C et al. Deletion partielle du bras longs du
chromosome 18. Path Biol (Paris).1964;12:579-82).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia craniofacial (holoprosencefalia,
ptose palpebral, pregas epicanticas).

= Microcefalia.

= Fenda palatina.

= Micrognatia.

= Pescoco alado.

= Pectus excavatum.

= Malrotacao intestinal.

= Cardiopatias congénitas.

= Deficiéncia de IgA.

= Alteracoes respiratorias.

= Alteracdes neuromusculares (hipotonia).

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica e neurolodgica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.

O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso
de relaxante muscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

Referéncias

. Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic,
metabolic & dysmorphic syndromes of childhood.
3rd ed., Lippincott Willians & Wilkins, Philadelphia,
2015:8-9.

Delecao do 4q, Sindrome da

Descricao

A delecao do braco longo do cromossoma 4 é
caracterizada por retardo mental e do desen-
volvimento, microcefalia, sequéncia de Pierre
Robin, alteracdes geniturinarias e anomalias nas
extremidades. As caracteristicas dismorficas
incluem ainda hipertelorismo, ponte nasal am-
pla, nariz curto e narinas antevertidos, filtrum
longo e labio superior fino. As complicagdes car-
diopulmonares, incluindo asfixia e apneia, con-
tribuem significativamente para a morbidade
e mortalidade.

Fatores complicadores potenciais

= Fenda palatina.

= Pescoco curto.

= Micrognatia.

= Anomalias nas vértebras e nas costelas.
= Hipotonia muscular.

= Convulsoes.

= Apneia do sono.

= Cardiopatias congénitas (ventriculo esquerdo
hipoplasico, coarctacao da aorta).
Alteracoes no sistema nervoso central .
Alteracdes respiratorias.

= Refluxo gastroesofagico.

Alteracoes neuromusculares.
Alteracoes renais.
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Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica, renal e neuroldgica.

= Avaliacao radiologica (anomalias nas vértebras

e nas costelas).

Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever

as potenciais dificuldades de manejo das

vias aéreas devido a presenca das anomalias

craniofaciais. A capacidade de realizar uma

ventilacdo adequada com mascara deve ser

avaliada antes do uso de agentes depressores.

O equipamento apropriado para lidar com a via

aérea dificil deve estar prontamente disponivel,

incluindo dispositivos de laringoscopia indireta.

= 0 uso cronico de medicamentos
anticonvulsivantes altera o metabolismo de
alguns medicamentos anestésicos. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso de
bloqueador neuromuscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite bacteriana.

Referéncias

. Nargozian C. The airway in patients with craniofacial
abnormalities. Pediatric Anesthesia. 2004;14:53-9.

. Markiewicz MR, Verschueren D, Assael LA. Chromoso-
me 4q deletion syndrome: craniofacial characteristics
associated with monosomy of the long arm of chromo-
some 4q. Cleft Palate Craniofac J. 2010;47(5):518-22.

. Taub PJ, Wolfeld M, Cohen-Pfeffer J et al. Mandibular
distraction in the setting of chromosome 4q deletion.
J Plast Reconstr Aesthet Surg. 2012;65(4):€95-e98.

Delecdo do 8p, Sindrome da

Descricao

Delecao de parte (8p23) ou de todo o braco curto
do cromossoma 8. Caracterizada por malformacoes
cardiacas, retardo mental, anomalias craniofaciais,
malformagdes no sistema digestério e anormalida-
de no desenvolvimento neurologico.
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Fatores complicadores potenciais

= Microcefalia.

= Palato arqueado.

= Pescoco curto.

= Macroglossia.

= Fenda palatina.

= Hérnia diafragmatica congénita.

= Refluxo gastroesofagico..

= Convulsoes.

= Malformacoes cardiacas (defeitos do septo
atrioventricular, estenose pulmonar, anomalia
de Ebstein e tetralogia de Fallot).

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliagao cardioldgica

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Monitorizacgao invasiva perioperatoria

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

Referéncias

. Shin WJ, Kim SD, Kim KH. The general anesthesia
experience of deletion 8p syndrome patient - A case
report. Korean J Anesthesiol. 2011;61(4):332-5.

Delecdo do 9p, Sindrome da

Descricéo
Delecao de parte (banda 9p223pter) ou de todo

o braco curto do cromossoma 9. Caracterizada



por retardo mental, fendas palpebrais antimon-
goloides, pregas epicanticas e hipoplasia do terco
médio da face.

Fatores complicadores potenciais

= Microstomia.

= Fenda palatina.

= Micrognatia.

= Alteracdes nas costelas e das vértebras
(escoliose).

= Pescoco curto.

= Atresia coanal.

= Hérnia diafragmatica.

= Alteracdes respiratdrias, cardiovasculares
e renais.

= Alteracoes neuromusculares.

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao radioldgica (anomalias nas vértebras
e nas costelas).

= Avaliacdo cardioldgica e renal.

= A estenose ou atresia coanal exige
intervencao de emergéncia, pois leva
precocemente a insuficiéncia respiratoria. O
tratamento inicial consiste na manutencao
da via aérea oral (intubacao orotraqueal,
se necessaria) até a correcao cirlrgica
definitiva, a qual deve restabelecer o fluxo
aéreo nasal.

= Avaliacao das vias aéreas superiores.
Antever as potenciais dificuldades
de manejo das vias aéreas devido a
presenca das anomalias craniofaciais. A
capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada
antes do uso de agentes depressores. O
equipamento apropriado para lidar com a
via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Evitar situacoes de aumento da pressao
intracraniana. Uso profilatico de lidocaina
venosa em bolus para atenuar respostas a
laringoscopia e intubacao traqueal.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes.
O uso de bloqueador neuromuscular
nao despolarizante prolonga o bloqueio
neuromuscular em pacientes com hipotonia.

Referéncias

. Cakmakkaya OS, Bakan M, Altintas F et al. Anesthetic
management in a child with deletion 9p syndrome.
Paediatr Anaesth. 2007;17(1):88-9.

DiGeorge, Sindrome de
(DiGeorge, Sequéncia de)

Descricao

Monossomia parcial do 22q11.2 (microdelecao).
Ocorre falha no desenvolvimento de estruturas
derivadas do 3° e 4° arcos branquiais. Incidéncia
de 14:100.000 nascidos vivos. Angelo DiGeorge foi
um endocrinologista pediatrico americano (DiGeor-
ge AM. Congenital absence of the thymus and its
immunologic consequences: concurrence with con-
genital hypoparathyroidism. Birth Defects Original
Article Series, New York, 1968, Series IV (1): 116-21).

? -

Fig.: Facies tipica de paciente portador da sindrome
de DiGeorge.

Fatores complicadores potenciais

= Microstomia.

= Sequéncia de Pierre Robin.

= Cardiopatias congénitas (interrupcao do arco
aortico, alteragdes conotruncais).

= Alteragées no sistema nervoso central
(convulsobes, hipotonia).

= Escoliose.

= Estenose laringea.

= Alteracoes respiratorias.

= Alteracoes neuromusculares.

= Hipoplasia ou aplasia de timo e paratireoides.

= Imunodeficiéncia.

= Hipocalcemia (hipoparatireoidismo).

= InfeccOes pos-operatorias sao frequentes
e graves.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica e neuroldgica.

= Checar calcio sérico e contagem de linfocitos.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
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O equipamento apropriado para lidar com a via

aérea dificil deve estar prontamente disponivel,

incluindo dispositivos de laringoscopia indireta.

Evitar bloqueio neuromuscular. A

succinilcolina esta associada ao risco potencial

de hipercalemia nestes pacientes. O uso

de relaxante muscular nao despolarizante

prolonga o bloqueio neuromuscular em

pacientes com hipotonia.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite bacteriana.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

Referéncias

. Bellas S, Marin F, Sepulveda A. Sindrome de DiGeor-
ge. Tratamiento anestésico. Revista Mexicana de
Anestesiologia. 2011;34(4):309-12.

. Yeoh TY, Scavonetto F, Hamlin RJ et al. Perioperati-
ve management of patients with DiGeorge syndrome
undergoing cardiac surgery. J Cardiothorac Vasc
Anesth. 2014;28(4):983-9.

Displasia Diastrofica (Nanismo
Diastroéfico)

Descricao

Heranca autossomica recessiva; anomalia ma-
peada no gene SLC26A2. Caracterizada por bai-
xa estatura, micromelia, limitacoes articulares,
hipertrofia de cartilagem auricular, calcificacées
intracranianas, macrocefalia, hipertelorismo, sin-
dactilia e Talipes equinovarus.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Fenda palatina.

= Micrognatia.

= Hipoplasia de vértebras cervicais (estenose de
canal medular) e cifoescoliose.

= Risco de sub-luxacao de C2-C3.

= Estenose laringotraqueal (laringo e
traqueomalacia).

= Hipotonia.

= Alteracoes respiratorias.

= Acesso vascular periférico limitado.
Extremidade malformadas oferecem
dificuldades no acesso vascular e escolha do

62 | Anestesia e Doencas Incomuns Coexistentes

manguito para pressao arterial obtida através
de método nao invasivo.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao radiologica da coluna cervical.
Evitar manobras de hiperextensao e
hiperflexao da coluna cervical.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com a via
aérea dificil deve estar prontamente disponivel,
incluindo dispositivos de laringoscopia indireta.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso
de relaxante muscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Risco de extubacéao dificil.

Referéncias

. Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic,
metabolic & dysmorphic syndromes of childhood.
3rd ed., Lippincott Willians & Wilkins, Philadelphia,
2015:117-8.

Displasia Espondiloepifisaria
Congeénita

Descricao

Heranca autossomica dominante; relacionada a
mutacées no gene COL2A1. Caracterizada por
dismorfia facial (facies plana), tronco curto (to-
rax em barril) com Pectus carinatum e atraso na
formacéao das epifises.

Fig.: Raio-x de paciente de 7 anos de idade com a
boca aberta, podendo ser visualizada a hipoplasia do



processo odontoide. Park S, Kang SH, Joo SY et al. Suc-
cessful general anesthesia for cervical spine fusion in a
patient with spondyloepiphyseal dysplasia congenita-A
case report. Anesth Pain Med. 2011;6:294-7.

Fatores complicadores potenciais

= Fenda palatina.

= Vértebra achatada com diminuicao dos
espacos intervertebrais.

= Pescoco curto.

= Hipoplasia de processo odontoide
(instabilidade atlanto-axial).

= Mobilidade articular limitada.

= Cifoescoliose.

= Alteracoes respiratorias.

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliacao radiolégica (anomalias vertebrais,
articulares, hipoplasia do processo odontoide)

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Avaliacdo
radioldgica da coluna cervical. Evitar
manobras de hiperextensao e hiperflexao da
coluna cervical. Preparo para via aérea dificil
(a laringoscopia deve ser realizada com tracao
axial devido a instabilidade cervical).

= Posicionamento adequado para laringoscopia;
evitar manobras de flexao/extensao do pescoco.

= Atencao meticulosa a ventilacao (modo, PEEP,
volumes correntes apropriados, pressoes de
pico de via aérea).

= Dada as condicoes respiratorias coexistentes,
os beneficios fisiologicos da ventilacao nao
invasiva com pressao positiva no pés-operatorio,
incluem a melhora na oxigenacao, diminuicao
do trabalho ventilatorio, melhora da relacao
ventilacao/perfusao, diminuicao da fadiga,
aumento da capacidade residual funcional.

Referéncias

. Park S, Kang SH, Joo SY et al. Successful general
anesthesia for cervical spine fusion in a patient with
spondyloepiphyseal dysplasia congenita-A case re-
port. Anesth Pain Med. 2011;6:294-7.

. de Boer HD, Hemelaar A, van Dongen R et al. Suc-
cessful epidural anaesthesia for Caesarean section
in a patient with spondyloepiphyseal dysplasia. Br J
Anaesth. 2001;86(1):133-4.

Displasia Frontometafisaria
(Gorlin-Cohen, Sindrome de)

Descricao

Heranca autossomica dominante ligada ao cro-
mossoma X. Mutacdes no gene FLNA. Apresenta

facies grosseira (sulcos supra-orbitais proeminen-
tes, hiperostose frontal), limitacdes articulares,
perda auditiva progressiva, atrofia muscular e
alteragcdes metafisarias. Descrita inicialmente
pelos geneticistas americanos M. Michael Cohen
Jr e Robert James Gorlin (Gorlin RJ, Cohen Jr
MM. Frontometaphyseal dysplasia: A new syndro-
me. American Journal of Diseases of Children,
Chicago, 1969;118:487-94).

Fatores complicadores potenciais

= Micrognatia.

= Anomalias na coluna cervical.

= Palato arqueado.

= Deformidades do térax.

= Escoliose.

= Cardiopatias congénitas.

« Estenose subgldtica.

= Dificuldade de posicionamento.

= Uropatia obstrutiva.

= Alteracdes respiratorias, renais e
cardiovasculares.

= Alteracoes neuromusculares (hipotonia).

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao radiologica (anomalias vertebrais e
deformidades do torax).

= Avaliacao cardioldgica, pulmonar e renal.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores.
Antever as potenciais dificuldades
de manejo das vias aéreas devido a
presenca das anomalias craniofaciais. A
capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada
antes do uso de agentes depressores. O
equipamento apropriado para lidar com a
via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso
de relaxante muscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia
da gravidade do comprometimento
cardiovascular e da magnitude do
procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibiética da endocardite
bacteriana.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Risco de extubacao dificil (obstrucao
infraglética).
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Referéncias

. Ganigara A, Nishtala M, Chandrika YV et al. Airway
management of a child with frontometaphyseal dys-
plasia (Gorlin Cohen syndrome). J Anaesthesiol Clin
Pharmacol. 2014;30:279-80

Displasia Frontonasal

Descricao

Etiologia desconhecida; caracterizada por defeito
de desenvolvimento no terco médio da face, fenda
labial, hipertelorismo e alopécia parietal bilateral.
Afeta principalmente o sexo feminino. Apresenta
uma incidéncia de 1:250.000 nascidos vivos.

Frontonasal.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Fenda labial.

= Alteracoes variaveis do nariz.

= Cardiopatias congénitas (tetralogia de Fallot).
= Alteracdes no sistema nervoso central.

= Alteracées neuromusculares (hipotonia).

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica e neuroldgica

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacao adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso
de relaxante muscular nao despolarizante
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prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiética da endocardite
bacteriana.

Referéncias

. Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic,
metabolic & dysmorphic syndromes of childhood.
3rd ed., Lippincott Willians & Wilkins, Philadelphia,
2015:277-8.

Distrofia Miotonica (Steinert,
Doenca de)

Descricao

Existem dois tipos de Distrofia Miotonica. O tipo 1,
também conhecida como doenca de Steinert (DS),
€ uma distrofia muscular progressiva, heredita-
ria, multissistémica, caracterizada por miotonia,
catarata, hipogonadismo e deterioracao mental.
A distrofia miotonica envolve musculos lisos e es-
triados que levam a fraqueza dos membros. Pode
haver problemas gastrointestinais, como disfagia,
anormalidades anorretais, insuficiéncia biliar e
colelitiase. O envolvimento cardiaco geralmente é
devido a anormalidades do feixe de His-Purkinje,
mas a distrofia muscular cardiaca podera causar
arritmias supraventriculares e ventriculares. As
criancas que sdo sintomaticas na infancia tipica-
mente tém doenca mais grave na idade adulta do
que aqueles cujos sintomas aparecem na idade
adulta. O gene responsavel pela DS, o DMPK (Dys-
trophia Myotonica-Protein Kinase), esta localizado
no cromossomo 19q13.3. A disfuncéo da proteina
quinase resulta em uma maior corrente de sodio
e excitabilidade muscular alterada. A doenca é
transmitida como um traco autossomico dominan-
te com expressao variavel. O eponimo esta rela-
cionado ao alemao Hans Gustav Wilhelm Steinert
(Steinert HHW. Myopathologische Beitrsge. |. Uber
das klinische und anatomische Bilde des Muskels-
chwunds des Myotoniker. Deutsche Zeitschrift fiir
Nervenheilkunde, 1909;37: 58-104).

A Distrofia Miot6nica tipo 2, também é conhecida
como miopatia miotonica proximal, é mais rara
e geralmente se manifesta com sinais e sintomas
mais leves do que o tipo 1. O CNBP (ZNF9) é o
Unico gene que é conhecido por estar associado
com e tipo 2, localizado no cromossomo 3q21.3.



Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (distrofia muscular, facies
inexpressiva).

= Hiperexcitabilidade muscular.

= Miotonia (piora apos exercicio, apresenta
eletromiografia caracteristica).

= Possibilidade de reacées atipicas a
anestésicos, semelhantes a Hipertermia
maligna (Malignant Hyperthermia-like
reactions). Estas reacoes sao potencialmente
graves devido a hiperpotassemia, entretanto
nao existe o hipermetabolismo tipico da
Hipertermia Maligna.

= Envolvimento do diafragma e musculatura
acessoria levam a inabilidade para tossir,
hipoventilacao alveolar e pneumonias
de repeticao.

= Resisténcia a insulina

= Anormalidades cardiacas (bloqueios
atrioventriculares, desvio de eixo,
alteracoes do segmento ST, taquicardia
atrial e ventricular, prolapso de valva mitral,
infiltracdo intersticial e fibrose). A incidéncia
de morte subita no inicio da vida adulta é
superior a 20%.

= Apneia obstrutiva (hipercapnia cronica)

= Disfagia, peristaltismo reduzido.

= Pseudo-obstrucao intestinal e
pneumoperitoneo espontaneo .

= Colecistite calculosa. Insuficiéncia gonadal.

= O estado gestacional piora a sintomatologia.

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao cardiaca

= A miotonia é uma desordem intrinseca do
musculo que nao é abolida pelo bloqueio
de nervo periférico nem com o uso de
bloqueadores neuromusculares. Os fatores
potencialmente desencadeantes de miotonia
sao a hipotermia, tremores, estimulacao
elétrica ou mecanica antes, durante, ou apos
a cirurgia, certos medicamentos (clofibrato,
propranolol, potassio) e agentes anestésicos
como a succinilcolina e os anticolinesterasicos.
Seu tratamento &, antes de tudo, preventivo,
evitando-se todos os fatores desencadeantes.
Quando possivel, a técnica anestésica
preferencial é o bloqueio regional.

= O uso do bisturi elétrico deve ser evitado. A
monitorizacao da temperatura corporal deve
ser rigorosa para minimizar o risco
de tremores.

= A succinilcolina pode causar contracao e
hiperpotassemia suficiente para levar a parada
cardiaca. Além disso, pode provocar uma

resposta miotonica generalizada, resultando
em dificuldade de intubacao traqueal e
ventilacdo. Como a miotonia é causada por um
defeito primario na musculatura, a utilizagao
dos agentes adespolarizantes nao abole a
contracao generalizada.

= Os bloqueadores neuromusculares
adespolarizantes tém um efeito prolongado
imprevisivel nestes pacientes. Os
anticolinesterasicos devem ser evitados. Ha
um aumento da sensibilidade também aos
opioides, que devem ter a sua dose diminuida.

= A fraqueza da musculatura faringea pode levar
a apneia obstrutiva e a pneumonia aspirativa.
A fraqueza dos misculos expiratdrios pode
impedir a tosse efetiva e levar a atelectasia.

= A forca inspiratoria decresce a capacidade
inspiratoria e aumenta o risco de
hipoventilacao alveolar. Insuficiéncia
ventilatoria aguda, levando a retencao de gas
carbonico, é uma complicacao frequentemente
apresentada por esses pacientes.

= A assisténcia ventilatdria é importante no pos-
operatério imediato. A aplicacao de pressao
positiva nas vias aéreas (CPAP, BIPAP) com
mascara facial, tém sido efetivas em melhorar
a oxigenacao e reduzir a hipercarbia.

Referéncias
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sia em paciente com doenca de Steinert. Relato de
caso. Rev Bras Anestesiol. 2006;56(6):649-53.
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Down, Sindrome de

Descricao

Trissomia do cromossoma 21. Apresenta uma
incidéncia variavel de acordo com a idade ma-
terna: 1:1.500 aos 20 anos, 1:100 aos 40 anos. O
inglés John Langdon Haydon Down fez uma des-
cricao clinica elaborada da sindrome em 1866.
Entretanto, a trissomia somente foi descoberta
em 1959 pelo geneticista francés Jérome Jean
Louis Marie Lejeune.

Caracterizada por hipotonia, facies plana, fendas
palpebrais inclinadas, orelhas pequenas, hipe-
rextensibilidade, cardiopatias congénitas e graus
variaveis de deficiéncia mental.
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Fig.: Facies tipica de paciente portador da Sindrome
de Down.

Fatores complicadores potenciais

= Instabilidade atlantoaxial.

= Lingua protusa/macroglossia.

= Hipertrofia de tonsilas.

= Pescoco curto.

= Bradicardia.

= Cardiopatias congénitas (defeitos do septo
atrioventricular).

= Hipertensao pulmonar (devido a doenca
cardiaca e/ou obstrucao cronica de via aérea).

= Alteracoes endocrinas (hipotireoidismo).

= Anomalias nas costelas.

= Hipotonia generalizada.

= Convulsoes.

= Alteragoes respiratorias.

= Refluxo gastroesofagico.

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliacdo cardioldgica e endocrinologica.

= Avaliacdo radiolégica (anomalias nas vértebras
e nas costelas).

= Avaliacdo das vias aéreas superiores.
Antever as potenciais dificuldades de
manejo das vias aéreas devido a presenca
das anomalias craniofaciais. Evitar
manobras de hiperextensao e hiperflexao
da coluna cervical. Disponibilidade de
sondas traqueais menores que as estimadas
para o paciente.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
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medicamentosa, aspiracdes de secrecoes e
a intubacao em sequéncia rapida devem ser
consideradas.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso
de relaxante muscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= 0 uso cronico de medicamentos
anticonvulsivantes altera o metabolismo de
alguns medicamentos anestésicos. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao volémica,
sangramento, temperatura e eletrdlitos.

= Dada as condicoes respiratorias coexistentes,
os beneficios fisiologicos da ventilacao
nao invasiva com pressao positiva no
pos-operatorio, incluem a melhora na
oxigenacao, diminuicao do trabalho
ventilatorio, melhora da relacao ventilacao/
perfusao, diminuicao da fadiga, aumento da
capacidade residual funcional.
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Dubowitz, Sindrome de

Descricao
Heranca autossomica recessiva, caracterizada

por retardo mental e do desenvolvimento, ecze-
ma infantil, microcefalia e anomalias oculares.



Foi descrita inicialmente pelo inglés Victor Du-
bowitz em 1965 (Dubowitz V. Familial low bir-
thweight dwarfism with an unusual facies and a
skin eruption. J Med Genet. 1965;42:12-7).

Fig.: A imagem mostra a morfologia facial caracteris-
tica do paciente com sindrome de Dubowitz (micro-
cefalia, cabelo e sobrancelhas escassos, regiao frontal
inclinada, orelha de implantacdo baixa, ponte nasal
plana e micrognatia). Lee MK, Lee YS. Anesthesia of a
patient with Dubowitz syndrome-A case report. Korean
J Anesthesiol 2010;58(5):495-9.

Fatores complicadores potenciais

= Micrognatia.

= Fenda palatina.

= Cardiopatias congénitas (defeitos do septo
atrio-ventricular, ducto arteriosus patente,
estenose adrtica).

= Refluxo gastroesofagico.

= Possibilidade de broncoaspiracao.

= Hiperatividade.

= Anemia.

= Alteracdes cardiovasculares.

= Alteracdes neuromusculares (hipotonia).

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com a via
aérea dificil deve estar prontamente disponivel,
incluindo dispositivos de laringoscopia indireta.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes e
a intubacao em sequéncia rapida devem ser

consideradas. Nesta configuracao, um agente
blogueador neuromuscular de acao rapida
pode ser necessario. Entretanto, uma resposta
exagerada e prolongada pode ser observada
em pacientes com distUrbios neuromusculares.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes O uso de
bloqueador neuromuscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

Referéncias
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Duchenne, Distrofia Muscular de

Descricao

Heranca recessiva ligada ao cromossoma X (mu-
tac@o no braco curto do cromossoma X (Xp21))
caracterizada por fraqueza musculoesquelética
progressiva (deficiéncia de distrofina), inabilida-
de para deambulacao e escoliose. E a miopatia
mais frequente da infancia. Apresenta uma inci-
déncia de 1:3.500 dos nascidos vivos. O eponimo
¢ relacionado ao neurologista francés Guillaume
Benjamin Amand Duchenne de Boulogne.

A Distrofia Muscular de Becker é uma variante
de heranca recessiva ligada ao sexo, mais tardia,
com evolucao mais lenta e grande variabilidade
de manifestacdes clinicas no mlsculo esquelético
e cardiaco. Sao frequentes os transtornos da con-
ducdo atrio-ventricular, arritmias ventriculares e
morte sUbita.

Fatores complicadores potenciais

= Insuficiéncia cardiaca.

= Rabdomiolise.

= Rigidez do masseter.

= Perda sanguinea excessiva.

= Choque.

= Acidente vascular cerebral.

= Fusdo de vértebras.

= Alteracdes respiratérias (pneumotoérax).
= Alteracées neuromusculares.

= Alteracoes no eletrocardiograma.
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= Possibilidade de reacdes atipicas a
anestésicos, semelhantes a Hipertermia
maligna (Malignant Hyperthermia-like
reactions). Estas reacoes sao potencialmente
graves devido a hiperpotassemia, entretanto
nao existe o hipermetabolismo tipico da
Hipertermia Maligna.

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica, renal e pulmonar.

= A succinilcolina deve ser sempre evitada ou
podera ocorrer rabdomiélise. Os agentes volateis
podem produzir rabdomidlise, mas acredita-se
gue uma exposicao breve é de pequeno risco.

= Descontaminacao prévia do aparelho de
anestesia.

= Uso criterioso de bloqueadores
neuromusculares.

= Monitoracao do bloqueio neuromuscular.

= Monitorizacao da temperatura.

= Possibilidade de anafilaxia ao latex.

= O uso de técnica hipotensiva reduz a perda
sanguinea e a necessidade de transfusao.

= Monitorizacdo invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.
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Dyggve-Melchior-Clausen,
Sindrome de

Descricao

Heranca autossdmica recessiva devido a anoma-
lia no gene DYM. Caracterizada por microcefalia,
nanismo, retardo mental e do desenvolvimento,
hipoplasia de odontoide, geno varum e asas iliacas
estreitas e irregularmente calcificadas. O eponi-
mo esta relacionado aos dinamarqueses Holger
Victor Dyggve, Johannes Christian Melchior e Jor-
gen Clausen (Dyggve HV, Melchior JC, Clausen J,
Rastogi SC. The Dyggve-Melchior-Clausen (DMC)
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syndrome - a 15 year follow-up and a survey of the
present clinical and chemical findings. Neuropa-
diatrie, Stuttgart, 1977;8: 429-42).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (facies grosseira, fronte
inclinada, microcefalia).

= Malformacoes vertebrais (vértebras achatadas,
lordose acentuada, escoliose, cifose).

= Alteragdes na ossificacao (tronco curto,
Pectus carinatum, micromelia, genu varum,
anomalias dos ossos iliacos).

= Pescoco curto.

= Instabilidade atlanto-axial.

= Alteracoes respiratorias.

= Acesso vascular periférico limitado.
Extremidade malformadas oferecem
dificuldades no acesso vascular e escolha do
manguito para pressao arterial obtida através
de método nao invasivo.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao radioldgica (anomalias vertebrais e
alteracoes na ossificacao)

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Posicionamento adequado para laringoscopia;
evitar manobras de flexao/extensao do pescoco.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Dada as condicoes respiratorias coexistentes,
os beneficios fisiologicos da ventilacao
nao invasiva com pressao positiva no
pos-operatorio, incluem a melhora na
oxigenacao, diminuicao do trabalho
ventilatorio, melhora da relacdo ventilacao/
perfusao, diminuicao da fadiga, aumento da
capacidade residual funcional.

Referéncias
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Dyke-Davidoff-Masson,
Sindrome de

Descricao

Etiologia esconhecida; esporadica. Eponimo re-
lacionado a Cornelius Gysbert Dyke, Leo Max
Davidoff e CB Masson (Dyke CG, Davidoff LM,
Masson CB. Cerebral hemiatrophy with homolate-
ral hypertrophy of the skull and sinuses. Surgery,
Gynecology and Obstetrics, Chicago, 1933;57:
588-600).

Hemiatrofia cerebral com hipertrofia homolateral
do cranio e seios da face, resultado em assime-
tria facial e elevacao das asas esfenoides, hemi-
plegia contralateral, epilepsia, retardo mental e
dificuldade da fala.

Fatores complicadores potenciais
= Dismorfia facial.

= Hemiplegia.

= Convulsdes recorrentes.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao radiologica.

= Avaliacao neuroldgica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

Referéncias
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Ebstein, Anomalia de = “Atrializac&o” do ventriculo direito, levando a
insuficiéncia cardiaca congestiva, dispneia aos

L esforcos, palpitacoes ou sincope.

Descricao = Coexisténcia de defeitos septais.

E a malformacéao mais frequente da valvula tricis- = Embolia paradoxal.

pide, responsavel por 1% de todas as cardiopatias = Cardiopatia cianotica.

congénitas. Apresenta etiologia desconhecida, = Cardiomegalia.

com uma incidéncia de 1:10.000 nascidos vivos. ~ * Presenca de B3.

O epdnimo esta relacionado ao alemdo Wilhelm = Hipoplasia pulmonar (hipertensao pulmonar).

Ebstein (Ebstein W. Uber einen sehr seltenen Fall = Hipoxemia.

von Insufficienz der Valvula tricuspidalis, bedingt ~ * Retardo no efeito de anestésicos endovenosos.

durch eine angeborene hochgradige Missbildung . . L.

derselben. Archiv fiir Anatomie, Physiologie und Recomendagoes perioperatorias

wissenschaftliche Medicin, Leipzig, 1866,238-54. = Utilizacao da prostaglandina E1 (leva

Descricao traduzida para o American Journal of a vasodilatacao arterial pulmonar, e

Cardiology, New York, 1968;22:867-72). consequente aumento do fluxo pulmonar).

= Os maiores desafios sdo o controle da
depressao da funcao do ventriculo direito
e o reduzido fluxo na artéria pulmonar,
piora da hipoxemia por aumento na
gravidade do shunt direita-esquerda
intracardiaco e desenvolvimento de
taquiarritmias supraventriculares.

= Pressao aumentada de AD pode ser indicio de
faléncia de VD.

« E discutivel a instalacao de cateteres de
monitorizacao (pressao da artéria pulmonar,
pressao venosa central), devido ao risco
aumentado de disritmias cardiacas.

= Monitorizacao Intraoperatdria com
ecocardiografia.

Fig.: Anomalia de Ebstein: Aderéncia de parte das - Antibioticoterapia profilatica.

cUspides posterior e septal de uma valva tricUspide re- ..

dundante para o interior da parede ventricular direita Referéncias

e implantacao mais caudal em direcao ao apex. « Curi JG, Haddad CMF, Ruiz-Neto PP. Cesarean sec-
tion anesthesia in Ebstein’s Syndrome patient. Case
report. Rev Bras Anestesiol. 1999;49:6:389-90.

. Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic,

Fatores complicadores potenciais

* Arritmias (sindrome de Wolff-Parkinson-White metabolic & dysmorphic syndromes of childhood.
em 20%-30% dos casos). 2nd ed., Lippincott Willians & Wilkins, Philadelphia,
= Valva imperfurada (10% dos casos), leva a um 2007:113-4.

quadro funcional de atresia tricuspide.
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Ectrodactilia Displasia = Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever

p . . AhiA. as potenciais dificuldades de manejo das
Ectodérmica Fissura Labio vias aéreas devido a presenca das anomalias

Palatina , Sindrome da (EEC , craniofaciais. A capacidade de realizar uma

Si ndrome) ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.

0 equipamento apropriado para lidar com a via

Descricao aérea dificil deve estar prontamente disponivel,
Heranca autossdmica dominante de expressao incluindo dispositivos de laringoscopia indireta.
variavel. = A estenose ou atresia coanal exige

, intervencao de emergéncia, pois leva
Caracterizada por ectrodactilia (maos e pés em precocemente a insuficiéncia respiratoria. O
forma de “garras de lagosta”), sindactilia, dis- tratamento inicial consiste na manutengéo
plasia ectodérmica, fenda labial e/ou palatina, da via aérea oral (intubacdo orotraqueal, se
hipoplasia maxilar, microdontia e atresia coanal. necessaria) até a correco cirlrgica definitiva,

a qual deve restabelecer o fluxo aéreo nasal.

= Evitar uso de anticolinérgicos.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao volémica,
sangramento, temperatura e eletrolitos. Acessos
vasculares adequados para o porte da cirurgia.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso de
bloqueador neuromuscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracdo quanto ao
modo de metabolismo na escolha de drogas
anestésicas.

= Cuidado com o posicionamento e adequada

Fig.: Aparéncia tipica de crianga com sindrome Ectro- - ; .
dactilia Displasia Ectodérmica Fissura Labio-Palatina: protecao em areas de pressao.
pele seca e fina, auséncia de sobrancelhas e cilios, .

blefarite, ceratoconjuntivite, orelhas deformadas, Referéncias

nariz largo, fenda labial e palatina completa bilateral . Mizushima A, Satoyoshi M. Anaesthetic problems in
e ectrodactilia. a child with ectrodactyly, ectodermal dysplasia and
cleft lip/palate. The EEC syndrome. Anaesthesia.
Fatores complicadores potenciais 1992;47:137-40. , ,
. . . Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic,
. F(?nda lal')lal e/gu palatina. metabolic & dysmorphic syndromes of childhood.
= Hipoplasia maxilar. 3rd ed., Lippincott Willians & Wilkins, Philadelphia,
= Atresia coanal. 2015:130-1.

= Alteracdes renais (megaureter, hidronefrose).

= Alteracoes no sistema nervoso central.

= DistUrbios na auto-regulacao da temperatura.

= Inadequada producao de lagrima. Edwards, Sindrome de
- Fotofobia. (Trissomia do 18)

= Hérnia diafragmatica.

= Mielomeningocele, escoliose.
« Alteracdes respiratorias. Descricao

* Alteracbes neuromusculares. Trissomia do cromossoma 18 € ma sindrome grave

R dacé . tori e complexa com baixas perspectivas de sobrevi-
ecomendacoes perioperatorias véncia e desenvolvimento. As principais carac-

» Avaliagdo radiologica (anomalias vertebrais). teristicas incluem baixo peso ao nascer, atraso
* Avaliacao neurologica, pulmonar e renal. mental, formato anormal do cranio, orelhas mal-
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formadas e de implantacao baixa, micrognatia,
defeitos cardiacos, hérnia diafragmatica ou in-
guinal, diverticulo de Meckel, dorsiflexao dos po-
dodactilos, dedos palmados com flexdao anormal,
dedos sobrepostos e anomalias dermatoglificas.
Apresenta uma incidéncia de 1:8.000 nascidos
vivos, com sobrevivéncia apds o primeiro ano de
somente 5%-10% dos casos, predominio no sexo
feminino e idade avancada dos genitores. Eponi-
mo relacionado ao geneticista inglés John Hilton
Edwards (Edwards JH, Harnden DG, Cameron AH,
Crosse VM, Wolff OH: A new trisomic syndrome.
The Lancet, London, 1960;1:787-90).

ol

Fig.: Facies caracteristica de paciente com sindrome
Edwards (Bali ¢, Ozmete O, Ergenoglu P et al. Anaes-
thesia Management for Edward’s Syndrome (Trisomy
18). Turk J Anaesthesiol Reanim. 2016;44:157-8).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Microstomia.

= Micrognatia.

= Pescoco curto.

= Fenda labial e/ou palatina.

= Alteracoes nas vértebras, nas costelas e no
esterno.

= Cardiopatias congénitas (defeito do septo
ventricular, defeito do septo atrial, ducto
arteriosus patente, malformacao da valva
trictspide, hipertensdo pulmonar).

= Alteracoes no sistema nervoso central
(ventriculomegalia).
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= Alteracoes respiratorias.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracoes neuromusculares (hipoplasia
musculoesquelética).

= Alteracoes renais.

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliar alteracoes cardiacas, neurolodgicas,
pulmonares e renais.

= Avaliacao radiologica.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. A
dismorfia facial dificulta a existéncia de uma
via aérea segura. Preparo para via aérea
dificil (dificuldade de adaptacao de mascara
facial/diminuicao da mobilidade cervical).

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite bacteriana.

= Controle rigoroso da temperatura corporal
no perioperatério.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso
de relaxante muscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracao quanto
ao modo de metabolismo na escolha de
drogas anestésicas.

Referéncias

. Courreges P, Nieuviarts R, Lecoutre D. Anaesthe-
tic management for Edward’s syndrome. Paediatr
Anaesth. 2003;13:267-9.
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Ehlers-Danlos, Sindrome de

Descricao

Heranca autossomica dominante. As mutacdes
que causam os diferentes tipos da Sindrome
de Ehlers-Danlos (SED) alteram a estrutura,
producao ou processamento do colageno. Esses
defeitos enfraquecem o tecido conectivo da
pele, articulacdes e vasos sanguineos. Em 1936,
Frederick Parkes-Weber sugeriu que o conjun-
to de caracteristicas se chamasse sindrome de
Ehlers-Danlos em homenagem aos dermatolo-
gistas Edvard Lauritz Ehlers e Henri-Alexandre
Danlos. Apresenta uma incidéncia de 1:5.000.
Variacdo: heranca autossomica recessiva ligada
ao cromossoma X.

E caracterizada pela hipermobilidade cutanea
(sinal de Meténier (eversao facil das palpebras
superiores) e o sinal de Gorlin (capacidade de
tocar no nariz com a lingua)) e hipermobilidade
articular (capacidade de dobrar passivamente o
punho e polegar até o antebraco). Outras altera-
coes observadas sao cicatrizacao anormal, atraso
mental, aracnodactilia, baixa estatura, aspecto
emagrecido e alteracdes oculares (hiperteloris-
mo, descolamento de retina).

]
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Fig.: Facies caracteristica de paciente com sindrome
Ehlers-Danlos.

Fatores complicadores potenciais

= Palato arqueado.

= Micrognatia.

= Espinha bifida.

= Pectus excavatum.

= Cifose.

= Sindrome postural ortostatica (taquicardia).
= Cardiopatias congénitas complexas.

= Disfuncao tubular renal.

= Hipotonia.

= Instabilidade occipitoatlantoaxial.

= Alteracoes respiratorias.

= Resposta hipertensiva imprevisivel a intubacao
e a extubacéo.

= Rutura vascular e diatese hemorragica.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica e renal.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar
uma ventilacdo adequada com mascara
deve ser avaliada antes do uso de agentes
depressores. O equipamento apropriado
para lidar com a via aérea dificil deve estar
prontamente disponivel, incluindo dispositivos
de laringoscopia indireta. Posicionamento
adequado para laringoscopia; evitar manobras
de flexao/extensao do pescoco.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao volémica,
sangramento, temperatura e eletrdlitos.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso de
bloqueador neuromuscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

= Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracdo quanto
ao modo de metabolismo na escolha de
drogas anestésicas.

= Evitar torniquetes.

Referéncias

. Solan K, Davies P. Anaesthetic and intensive care
management of a patient with Ehlers-Danlos
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Eisenmenger, Sindrome de

Descricao

Hipertensao pulmonar ocasionada por cardiopa-
tias de shunt esquerda-direita, determinando in-
versao do fluxo (shunt direito-esquerda) e cianose.
A média de idade do obito é de 25 anos, com mor-
talidade gestacional proximo a 50%. O eponimo foi
introduzido em 1958 por Paul Hamilton Wood, em
reconhecimento ao austriaco Victor Eisenmenger
que descreveu o caso de um paciente com defeito
do septo ventricular em 1897. (Eisenmenger V. Die
angeborenen Defekte der Kammerscheidewande
des Herzens. Zeitschrift flir klinische Medizin,
1897;32 (Supplement):1-28).

Fatores complicadores potenciais

= Cardiopatias congénitas (defeito no septo
interventricular em 33% dos casos).

= Hemorragia pulmonar por ruptura de vaso ou
infarto.

= Acidente vascular cerebral.

= Complicagdes da hipoxemia cronica (cianose
cronica).

= Arritmias.

= Insuficiéncia cardiaca.

= Embolia paradoxal.

» Endocardite.

= Intolerancia aos esforcos de forma
progressiva, angina, sincope e morte subita.

Recomendac¢odes perioperatorias

= Qualquer causa de diminuicao da pré-carga,
desidratacao ou de hipovolemia pode levar a
hipotensao, hipoxemia. A hemoconcentracao
aumento dos riscos de fendmenos
tromboembolicos.

= Bloqueios no neuroeixo sao mal tolerados.

= Os bloqueadores dos canais de calcio devem

ser administrados com cautela.

Prostaciclina, antagonistas da endotelina

e inibidores da fosfodiesterase (sildenafil)

podem ser prescritos.

= Oxigenoterapia pode melhorar as condicoes
do paciente.

= Tromboprofilaxia.

= Em alguns casos pode ser indicado o
transplante cardiaco ou cardiopulmonar.

Referéncias

. Solanki SL, Vaishnav V, Vijay AK. Noncardiac surgery
in a patient with Eisenmenger syndrome- Anaes-
thesiologist’s challenge. J Anaesth Clin Pharmacol.
2010;26:539-40.
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Ellis-van Creveld, Sindrome de
(Displasia Condroectodérmica)

Descricao

Heranca autossomica recessiva de expressao
variavel; presenca de consanguinidade nos porta-
dores. Caracterizada por deficiéncia do desenvol-
vimento fisico e mental, micromelia, polidactilia,
hipoplasia de unhas, aderéncias entre a mucosa
do labio inferior e processos alveolares e cardio-
patias congénitas em 50% dos casos. Incidéncia de
1:200 na comunidade Amish nos EUA, com morta-
lidade elevada no primeiro ano de vida. Eponimo
relacionado aos pediatras Richard White Bernhard
Ellis e Simon van Creveld (Ellis RWB, van Creveld S.
A syndrome characterized by ectodermal dyspla-
sia, polydactyly, chondro-dysplasia and congenital
morbus cordis. Report of three cases. Archives of
Disease in Childhood, London, 1940;15:65-84).

Fatores complicadores potenciais

= Micrognatia.

= Fissura palatina/labial.

= Torax estreito.

= Traqueia curta.

= Hipoplasia pulmonar/ doenca restritiva.

= Pneumonias de repeticao.

= Hipertensao pulmonar.

= Cardiopatias congénitas (defeitos septais).
= Associacao com sindrome de Dandy-Walker.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica e pulmonar.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.



= Profilaxia da broncoaspira¢ao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes
e a intubacdo em sequéncia rapida devem
ser consideradas. Nesta configuracao, um
agente bloqueador neuromuscular de acao
rapida pode ser necessario. Entretanto,
uma resposta exagerada e prolongada
pode ser observada em pacientes com
disturbios neuromusculares.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite
bacteriana.

Referéncias

. Fernandez-Meré LA, Alvarez-Blanco M, Jorge-Gar-
cia J et al. Anesthesia in a patient with Ellis-van
Creveld syndrome. Rev Esp Anestesiol Reanim.
2010;57(8):528-31.

Emery-Dreifuss, Distrofia
Muscular de

Descricao

Heranca ligada ao cromossoma X caracterizada
por contraturas de lenta progressao dos punhos,
dos tornozelos e do pescoco. Apresenta uma
variante autossémica dominante. O epénimo re-
lacionado a Alan Eglin Heathcote Emery e Fritz
Emanuel Dreifuss. (Emery AEH, Dreifuss FE. Unu-
sual type of benign X-linked muscular dystrophy.
Journal of Neurology, Neurosurgery and Psychia-
try, London, 1966;29:338-42).

Alteracoes cardiovasculares.

Fatores complicadores potenciais

= Limitacao da mobilidade do pescoco.

= Alteracdes cardiovasculares (cardiomiopatia,
cardiomegalia, arritmias).

= Alteracoes neuromusculares (possibilidade de
rabdomiolise).

= Acesso vascular periférico limitado.
Extremidade malformadas oferecem
dificuldades no acesso vascular e escolha do

manguito para pressao arterial obtida através
de método nao invasivo.

= Possibilidade de reacdes atipicas a
anestésicos, semelhantes a Hipertermia
maligna (Malignant Hyperthermia-like
reactions). Estas reacdes sao potencialmente
graves devido a hiperpotassemia, entretanto
nao existe o hipermetabolismo tipico da
Hipertermia Maligna.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica.

= Avaliacao radiologica (anomalias na coluna
cervical).

= Avaliacao das vias aéreas superiores.
Preparo para via aérea dificil (diminuicao da
mobilidade cervical)

= Evitar bloqueio neuromuscular.
Independente do possivel risco para
Hipertermia Maligna, a succinilcolina deve
ser evitada porque induz a hipercalemia
e aumenta o grau de miotonia. Os efeitos
dos bloqueadores neuromusculares
nao despolarizantes sao imprevisiveis.
Monitoracao do bloqueio neuromuscular.

= Os agentes que desencadeiam a
Hipertermia Maligna (succinilcolina e
anestésicos inalatorios halogenados),
ja foram utilizadas nesta sindrome sem
relato de hipermetabolismo. Entretanto, a
experiéncia anestésica com essa doenca é
pequena, limitada, e casos esporadicos de
uma suposta associacao com a Hipertermia
Maligna fazem com que a maioria dos
autores desconsidere o uso desses agentes
em doencas neuromusculares, apesar das
fracas evidéncias.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia
da gravidade do comprometimento
cardiovascular e da magnitude do
procedimento cirurgico.

= Marcapasso temporario disponivel.

= Anestesia regional podera ser utilizada em
casos selecionados.

Referéncias

. Jensen V. The anaesthetic management of a patient
with Emery-Dreifuss muscular dystrophy. Can J
Anaesth. 1996;43(9):968-71.

« Aldwinckle RJ, Carr AS. The anesthetic manage-
ment of a patient with Emery-Dreifuss muscular
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Epidermolise Bolhosa Distrofica

Descricao

Heranca autossomica dominante e recessiva
caracterizada pelo desenvolvimento de bolhas
cutaneas na pele e nas mucosas, espontaneas
ou ao minimo trauma. Outros achados sao o
desenvolvimento de cicatrizes fibrosas mutilan-
tes (pseudossindactilia), infeccdes secundarias,
desnutricdo, estenose de esofago, displasias
dentarias e presenca de sinal de Nikolsky (desco-
lamento da epiderme provocado por leve friccao
ou trauma). Ocorre defeito na producao do co-
lageno. incidéncia de 1:300.000 nascidos vivos.
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Fig.: A correta monitorizac&o € um dos principais desafios
no paciente portador de Epidermoélise Bolhosa Distrofica
(@). Para manter a integridade fisica da pele deve-se evi-
tar compressoes, principalmente materiais adesivos de
fixacao e eletrodos tradicionais. Os manguitos, quando
utilizados, devem ser revestidos com algodao. Uma ca-
racteristica frequente é a pseudossindactilia (deformida-
de na forma de “mao em luva de boxe”)(b).

Fatores complicadores potenciais

= Lesdes faciais (microstomia ocasionada por
fibrose).

= Anemia.

= Diminuicao da mobilidade cervical.

= Uso prévio de agentes hepatotoxicos e
nefrotdxicos .

= Refluxo gastroesofagico.

Dificuldade de monitoracao.

Dificuldade de posicionamento.

Dificuldade de acesso venoso.

= Associacao com Porfiria.

Recomendac¢odes perioperatorias

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das vias
aéreas devido a presenca da dismorfia facial
determinada por lesoes fibrosas. Preparo para
via aérea dificil.

= Evitar traumas na orofaringe; laringoscopios e
sondas traqueais lubrificadas (mucosa traqueal
é isenta de trauma).

= Sempre que possivel, evitar sondagens

76 | Anestesia e Doencas Incomuns Coexistentes

Profilaxia da broncoaspiracao

= Manter a integridade fisica da pele (no touch
principle), evitando compressoes e bandagens
adesivas.

Evitar efeitos da temperatura sobre o
tegumento cutaneo.

= Podem ser utilizadas bandagens elasticas ndao
adesivas para fixacao de cateteres venosos e
aplicacao de sensores.

Utilizacao de pomada oftalmica.

= Quando utilizados, os manguitos devem

ser acolchoados com algodao revestidos
com algum lubrificante a base de

vaselina. A aplicacao profilatica de

pomada de hidrocortisona a 0,5 a 1% nas
possiveis areas de pressao e friccao se
mantem controversa.

Referéncias

. Ames WA, Mayou BJ, Williams K. Anaesthetic ma-
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Esclerose Lateral Amiotrofica

Descricao

A Esclerose Lateral Amiotrofica (ELA) é uma
doenca do neurdnio motor que leva a amio-
trofia, hiperreflexia e espasticidade (esclerose
do trato corticoespinhal) com progressao para
paralisia bulbar progressiva. Ocorre ainda alte-
racao do intelecto, dos movimentos voluntarios
(incluindo fala e degluticao) e do sistema sen-
sorial. A ELA é uma heranca autossomica domi-
nante correlacionada a neoplasias, apresenta
alteracao no gene SOD1, mapeado no cromos-
soma 21. Se manifesta tardiamente, na 42 ou 5°
década de vida. Apresenta uma incidéncia de
1:50.000 individuos.

Fatores complicadores potenciais

= Hiperreflexia.

= Espasticidade.

= Fasciculages, espasmos faciais.

= Alteracoes respiratorias (insuficiéncia
respiratoria, episddios de Apneia).

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracoes neuromusculares.



Recomendacdes perioperatoérias

= Avaliacao neuroldgica (eletromiografia).

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes e
a intubagao em sequéncia rapida devem ser
consideradas. Nesta configuracao, um agente
bloqueador neuromuscular de acédo rapida
pode ser necessario. Entretanto, uma resposta
exagerada e prolongada pode ser observada
em pacientes com distUrbios neuromusculares.

= Sonda nasoentérica.

= 0 uso cronico de medicamentos
anticonvulsivantes altera o metabolismo de
alguns medicamentos anestésicos. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdao em areas de pressao.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso de
bloqueador neuromuscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com disturbios do SNC.

= Anestesia regional podera ser utilizada em
casos selecionado.

Referéncias
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Esclerose Multipla

Descricao

Doenca autoimune mediada e induzida por cé-
lulas T e auto-anticorpos contra a mielina. De
etiologia desconhecida, provavelmente esta re-
lacionada a antigenos de histocompatibilidade.
Caracterizada por lesoes escleréticas do sistema
nervoso central, parestesia, hipotonia, disfuncao
de pares cranianos, ataxia cerebelar, diplopia e

disfuncao vesical. Ocorre principalmente entre a
2® e 32 décadas de vida. Apresenta uma incidén-
cia de 6-14:100.000 nos EUA.

Fatores complicadores potenciais

= Doenca exacerbada por situacoes emocionais
(estresse), ambientais (calor), trauma, infeccoes,
trabalho de parto, intervencoes cirlrgicas, febre
no transoperatorio e terapia imunossupressiva.

= Disfuncao autonomica.

= AlteracOes respiratorias (depressao
perioperatoria, hipoventilacao, atelectasias e
Apneia do sono).

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteragdes neuromusculares.

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao neuroldgica.

= A succinilcolina esta associada ao risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes; o
uso de agentes bloqueadores neuromusculares
adespolarizantes necessita de monitoracao do
bloqueio neuromuscular.

= Agentes anestésicos venosos e inalatorios ndo
parecem estar relacionados com a progressao
da doenca.

= Controle da temperatura corporal.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes e
a intubacao em sequéncia rapida devem ser
consideradas. Nesta configuracao, um agente
bloqueador neuromuscular de acédo rapida
pode ser necessario.

= 0 uso de anestesia local ou regional é
controverso (neurotoxicidade).

= Dada as condicoes respiratorias coexistentes,
os beneficios fisiologicos da ventilacao nao
invasiva com pressao positiva no pos-operatorio,
incluem a melhora na oxigenacao, diminuicao
do trabalho ventilatorio, melhora da relacao
ventilacao/perfusao, diminuicao da fadiga,
aumento da capacidade residual funcional.

Referéncias

. Barbosa FT, Bernardo RC, Cunha RM et al. Anestesia
subaracnoidea para cesariana em paciente portado-
ra de Esclerose Miltipla. Relato de Caso. Rev Bras
Anestesiol. 2007;57(3):301-6.
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Esclerose Tuberosa (Bourneville,
Sindrome de)

Descricao

A Esclerose Tuberosa ou sindrome de Bourneville
€ uma desordem genética com um padrao autos-
somico dominante de heranca com a ocorréncia
de mutacdes ou mosaicismo no segmento 9q34
e 16p13 (supressores tumorais). Caracterizada
pela presenca de angiofibromas faciais (tumores
de Koenen, placas fibrosas na fronte e no couro
cabeludo), angiomiolipomas renais, nodulos su-
bependimarios ou tuberomas corticais multiplos.
Também pode ocorrer calcificacbes intracrania-
nas, neoplasias cardiacas, hamartomas de retina
e atraso mental. Apresenta uma incidéncia de
0,5-1:40.000. O epdnimo esta relacionado ao
neurologista francés Désiré-Magloire Bourneville.

Fatores complicadores potenciais

= Alteracoes respiratorias: pneumotorax
espontaneo, hemoptise, dispneia e faléncia
respiratoria

= Lesoes na face, orofaringe e laringe, levando a
dificuldade de intubacao

= Alteracdes endocrinas

* Possibilidade de convulsdes no perioperatorio

= Refluxo gastroesofagico

= Alteracoes cardiovasculares (insuficiéncia
cardiaca congestiva, arritmias)

= Alteracées neuromusculares

= Alteracdes hepaticas e renais

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao pulmonar, renal, cardioldgica e
neuroldgica (terapia anticonvulsivante).

= Antever as potenciais dificuldades de manejo
das vias aéreas devido a presenca de faciais.
Preparo para via aérea dificil.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracdes de secrecoes e
a intubagao em sequéncia rapida devem ser
consideradas. Nesta configuracao, um agente
bloqueador neuromuscular de acédo rapida
pode ser necessario. Entretanto, uma resposta
exagerada e prolongada pode ser observada
em pacientes com distirbios neuromusculares.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.
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= Monitorizagao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Monitoracao do bloqueio neuromuscular.

= Nos casos de comprometimento da funcao
hepatica e renal, farmacos metabolizados
pelo figado e excretados pelos rins devem ser
utilizados com cautela. Deve ser realizada
avaliacao pré-operatoria da coagulacao e, se
necessario, a utilizagao de vitamina K.

Referéncias

. Septer S, Thompson ES, Willemsen-Dunlap A. Anes-
thesia concerns for children with tuberous sclerosis.
AANA J. 2006;74(3):219-25.

. Rabito MJ, Kaye AD. Tuberous Sclerosis Complex:
Perioperative considerations. Ochsner J. 2014;
14(2):229-39.

. Bosenberg A. Tuberous sclerosis. Anaesthetic consi-
derations. South Afr J Anaesth Analg. 2003;9(2):4-6.

Escobar, Sindrome de (Pterigio
Multiplo)

Descricao

Heranca autossémica recessiva caracterizada por
baixa estatura, anomalias cerebrais, sindactilia,
camptodactilia e pterigio multiplo. Condicao asso-
ciada a morte neonatal. Eponimo relacionado ao
geneticista americano Victor Escobar. (Escobar V,
Bixler D, Gleiser S, Weaver DD, Gibbs T. Multiple
pterygium syndrome. American Journal of Disea-
ses of Children, Chicago, 1978;123:609-11).

Fatores complicadores potenciais

= Limitacao da abertura de boca.

= Micrognatia.

= Fenda palatina.

= Cardiopatias congénitas.

= Fusao de vértebras.

= Pescoco alado.

= Malrotacao/duplicacao do intestino.

= Anomalias nas costelas.

= Luxacoes.

= Cifoescoliose.

= Apneia.

= Alteracoes respiratorias.

= Possibilidade de reagdes atipicas a anestésicos,
semelhantes a Hipertermia maligna (Malignant
Hyperthermia-like reactions). Estas reacoes sao
potencialmente graves devido a hiperpotassemia,
entretanto nao existe o hipermetabolismo tipico
da Hipertermia Maligna.



Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao radioldgica (anomalias vertebrais,
das costelas e das articulacées).

= Avaliacao cardioldgica e pulmonar.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. Preparo para via aérea dificil.
A capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada
antes do uso de agentes depressores. O
equipamento apropriado para lidar com a
via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Os agentes que desencadeiam a Hipertermia
Maligna (succinilcolina e anestésicos
inalatérios halogenados), ja foram
utilizadas nesta sindrome sem relato de
hipermetabolismo. A experiéncia anestésica
com essa doenca € pequena, limitada, e casos
esporadicos de uma suposta associacdo com a
Hipertermia Maligna fazem com que a maioria
dos autores desconsidere o uso desses agentes
em doencas neuromusculares, apesar das
fracas evidéncias.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite bacteriana.

Referéncias

. Stoll WD, Hebbar L, Marica LS. Anesthetic mana-
gement of a pregnant patient with multiple ptery-
gium syndrome (Escobar type). Int J Obstet Anesth.
2012;21(2):197-9.

. Mathew s, Chaudhuri s, Kumar A et al. Airway mana-
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Esferocitose Hereditaria
(Minkowski-Chauffard, Doenca de)

Descricao

Forma de anemia hemolitica heterogénea autos-
somica dominante, com esferocitose, espleno-
megalia e diferentes graus de anemia e ictericia.
Ocorrem alteracoes quantitativas ou qualitativas

das proteinas da membrana do eritrécito (anqui-
rina e espectrina), levando a perda da resistén-
cia, elasticidade e a capacidade de deformacao
(esferocitos). Foi descrita por Oskar Minkowski
e Anatole Marie Emile Chauffard (Minkowski O.
Uber eine hereditdre, unter dem Bilde eines
chronischen Icterus mit Urobilinurie, Splenome-
galie und Nierensiderosis verlaufende Affection.
Verhandlungen des Kongresses fiir innere Medi-
zin, 1900;18:316-21. Chauffard MA. Pathogénie
de lictére congénital de ladulte. La semaine
médicale, Paris, 1907;27:25-9).

Fatores complicadores potenciais

= Anemia

= Sepse

= Alteracoes hepaticas

= Esplenectomizados (suscetibilidade a
infeccoes aumentada)

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao hematoldgica.

= Controle hidrico e da anemia.

= Possibilidade de transfusao perioperatoria.

= Evitar hipoxia, hipotermia e acidose.

= A cirurgia devera ser postergada na presenca
de crise hemolitica.

= Imunizacao para pneumococo e haemophilus
influenza devera preceder a esplenectomia.

= Evitar o uso do oxido nitroso.

= Profilaxia antibittica.

Referéncias

. Chaithanya K, Reddy PN, Gandra S et al. Anaesthetic
management of a case of hereditary spherocytosis
for splenectomy and cholecystectomy. Indian J
Anaesth. 2014;58(3):343-5.

. Khatavkar SS, Thatte WS, Kazi SM et al. Anesthetic
management of a case with hereditary spherocytosis
for splenectomy and open cholecystectomy. Med J
DY Patil Univ 2016;9:267-70.

Espondilite Anquilosante (Marie-
Striimpell, Doenca de)

Descricao

Doenca inflamatdria cronica caracterizada pelo
acometimento da coluna (fusdo de vértebras, apre-
sentando a coluna em “bambu”), caixa toracica e
grandes articulagoes, sindesmofitos e alteracoes
cardiovasculares). O antigeno HLA-B27 é positivo
na maioria dos pacientes. Incidéncia de 1:1.000 nos
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EUA, acometendo principalmente homens jovens Recomendagées perioperat()rias
(6:1). A doenca foi inicialmente descrita pelo fran-
cés Pierre Marie (1898) e pelo alemao Ernst Adolf
Gustav Gottfried von Strimpell (1897).

= Avaliacao radiologica, cardioldgica e pulmonar

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das vias
aéreas devido ao acometimento da coluna
cervical e articulacao temporomandibular.
Preparo para via aérea dificil/posicionamento
adequado para intubacao traqueal. O
equipamento apropriado para lidar com a
via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Evitar manobras de hiperextensao e
hiperflexao da coluna cervical. Manobras
de ressuscitacao/intubacao de emergéncia
podem levar a quadriplegia.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao
volémica, sangramento, temperatura e
eletrolitos. Acessos vasculares adequados
para o porte da cirurgia.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

= Bloqueios periféricos e do neuroeixo podem se

Fig.:Aspecto radiologico classico da coluna vertebral tornar tecnicamente dificeis ou impossiveis

em “bambu” em pacientes com Espondilite Anquilo-

sante. Oliveira CRD. Espondilite Anquilosante e aneste- Referéncias
sia. Rev Bras Anestesiol. 2007;57(2):214-22.

. Oliveira CRD. Espondilite Anquilosante e anestesia.
Rev Bras Anestesiol. 2007;57(2):214-22.

Fatores Complicadores potenciais . Woodward LJ, Kam PCA. Ankylosing spondylitis:
s recent developments and anaesthetic implications.
* Imobilidade da coluna. _ Anaesthesia. 2009;64:540-8.
= Anquilose de articulacao temporomandibular. . Goyal R, Singh S, Shukla RN et al. Management of
* Sangramento excessivo em procedimentos a case of ankylosing spondylitis for total hip repla-
ortopédicos. cement surgery with the use of ultrasound-assis-
= Dificuldade para o posicionamento adequado ted central neuraxial blockade. Indian J Anaesth.
do paciente. 2013;57:69-71.

= Alteracoes respiratorias (insuficiéncia
respiratoria).

= Alteracoes cardiovasculares (defeitos de
conducéo, alteracdes valvares, insuficiéncia
aortica).

= Insuficiéncia vertebro-basilar.
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Fabry, Doenca de (Anderson-
Fabry, Doenca de)

Descricao

Heranca autossOmica recessiva ligada ao cromos-
soma X; auséncia (sexo masculino) ou deficiéncia
(sexo feminino) da alfa-galactosidase A. Caracte-
rizada pela deposicao de glicolipidios em visce-
ras e fluidos corporais, afetando principalmente
o endotélio, o musculo liso, as corneas, os rins
e o sistema reticulo-endotelial. Também pode
ocorrer doenca isquémica, alteracdes no sistema
nervoso central, faléncia renal e descolamento
de retina. Foi descrita por William Anderson e
Johannes Fabry em 1898 (Anderson W. A case of
“angio-keratoma”. British Journal of Dermatolo-
gy, Oxford, 1898;10: 113-7. Fabry J. Ein Beitrag
zur Kenntnis der Purpura haemorrhagica nodu-
laris (Purpura papulosa haemorrhagica Hebrae).
Archiv fiir Dermatologie und Syphilis, Berlin,
1898;43:187-200).

Fatores complicadores potenciais

= Alteracoes cardioldgicas (alteracoes
eletrocardiograficas, coronariopatia,
alteracdes valvares, insuficiéncia cardiaca,
hipertensao arterial)

= Alteracoes renais (insuficiéncia renal cronica,
necessidade de hemodialise ou transplante)

= Alteracoes neuroldgicas (hipertermia de
origem central)

= Alteracdes respiratoérias (hipertensao
pulmonar)

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacdo cardiolégica, pulmonar, renal e
neurologica.

= Selecao criteriosa das drogas anestésicas.

= O uso da succinilcolina apresenta risco

potencial de hipercalemia nestes pacientes.
Blogueadores neuromusculares nao
despolarizantes produzem uma resposta
prolongada em pacientes com disturbios
do SNC. Monitorizacao do bloqueio
neuromuscular.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracdo quanto ao
modo de metabolismo na escolha de drogas
anestésicas.

= Uso de vasodilatadores (nitratos); evitar
atropina.

Referéncias

. Woolley J, Pichel AC. Peri-operative considerations for
Anderson-Fabry disease. Anaesthesia. 2008; 63:101-2.

. Kriiger S, Nowak A, Miiller TC. General anesthesia
and Fabry Disease: A case report. A A Case Rep. 2017;
8(10):247-49.

Fallot, Tetralogia de

Descricao

A tetralogia de Fallot (T4F) é a cardiopatia con-
génita ciandtica mais comum, sendo responsavel
por 10% de todas as cardiopatias congénitas. Sao
descritos quatro defeitos classicos nessa cardio-
patia: comunicacao interventricular, obstrucao
a via de saida do ventriculo direito (estenose
pulmonar), hipertrofia do ventriculo direito e ca-
valgamento da aorta. A T4F abrange na verdade
um amplo espectro de doencas que vao desde
pacientes com comunicacao interventricular e
discreta estenose pulmonar, até a atresia pulmo-
nar. Se nao corrigida, 70% das criancas com T4F
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vao a oObito antes dos 10 anos de vida. O eponimo
esta relacionado ao francés Etienne-Louis Arthur
Fallot (Fallot ELA. Contribution a anatomie pa-
thologique de la maladie bleue (cyanose cardia-
que). Marseille médical, 1888;25:77-93).

Fatores complicadores potenciais

= Crises hiperciandticas (Tet spells): Recém-natos
e lactentes com T4F desenvolvem cianose grave
apos stress (choro) ou quando se alimentam. As
criancas maiores quando fazem exercicios, e
apresentam dispneia, instintivamente agacham-
se (com este comportamento aumentam o
fluxo sanguineo para os pulmoes).

= Atraso no desenvolvimento.

= Dispneia, fadiga, baixa tolerancia a exercicios/
stress.

= Arritmias.

= Perda da consciéncia.

= Policitemia (aumento da viscosidade).

= Embolia paradoxal.

= Plaquetopenia, mesmos com contagem
normal, a funcéo pode estar diminuida
(sangramento intraoperatorio).

= Alteracbes respiratorias (hipertensao pulmonar).

= Disfuncao miocardica.

= Anormalidade renais glomerulares devido a
hipoxemia.

= Possibilidade de endocardite.

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica, pulmonar e renal

= Selecao criteriosa das drogas anestésicas.
Todos farmacos indutores, com excecédo da
cetamina, estao associados a reducéo da
resisténcia vascular sistémica. A inducao
inalatoéria costuma ser mais prolongada.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibiodtica da endocardite
bacteriana.

= A ecocardiografia transesofagica permite
avaliar, a funcao ventricular, pré-carga e shunt
intracardiaco, bem como a funcéo valvar. A
capnografia subestima a PCO2 e a oximetria
pode perder a acuracia na hipoxemia grave.

= Os ventriculos nao toleram sobrecarga de
volume, por outro lado, o paciente com T4F
nao deve ter restricao liquida exagerada para
nao predispor a hipovolemia e desidratacao
com diminuicdo da pds-carga, o que gera
aumento do shunt da direita para a esquerda.

= 0 hematocrito elevado pode levar a
fendomenos tromboembdlicos.
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= Manter a resisténcia vascular periférica,
controlar a resisténcia vascular pulmonar e
minimizar o consumo de oxigénio.

Referéncias

. Lorentz, MN, Gontijo Filho B. Anestesia para corre-
cao de Tetralogia de Fallot em paciente adulto. Re-
lato de caso. Rev Bras Anestesiol. 2007;57(5):525-32.

« Hunyady Al, Ehlers MA. Severe polycythemia in an
infant with uncorrected tetralogy of Fallot presen-
ting for noncardiac surger. Journal of Clinical Anes-
thesia. 2006;18:221-3.

Fanconi, Anemia de

Descricao

Heranca autossomica recessiva de expressao
variavel. Caracterizada por deficiéncia de de-
senvolvimento fisico e mental, anomalias nos
polegares, agenesia do radio, alteracoes oculares
(microftalmia, estrabismo, nistagmo, coloboma),
microcefalia, hiperreflexia, alteracoes renais e
cardiacas, infecgoes frequentes, leucemia e pan-
citopenia. Apresenta uma incidéncia de 1:40.000
nascidos vivos. O eponimo é relacionado ao pe-
diatra suico Guido Fanconi que relatou, em 1927,
uma familia em que trés irmaos haviam morrido
na infancia de uma condicao que se assemelhava a
anemia perniciosa (Fanconi G. Familiare, infanti-
le perniciosahnliche Anamie (pernizioses Blutbild
und Konstitution. Jahrbuch fiir Kinderheilkunde
und physische Erziehung, Wien,1927;117:257-80).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial

= Alteracgées renais

= Cardiopatias congénitas
= Pancitopenia

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica, renal e hematoldgica

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das vias
aéreas devido a presenca de dismorfia facial.
Preparo para via aérea dificil.

= Todas as transfusoes e qualquer tipo de
transfusao de hemocomponentes deslecoucitados
deve ser devidamente documentados.

= Rigorosa assepsia ao lidar com estes
pacientes. Filtros bacterianos e virais devem
ser usados no circuito respiratoério.

= Selecao criteriosa de drogas utilizadas. Drogas
que causam toxicidade a medula déssea e/



ou alteram a funcao plaquetaria devem ser
evitadas (AINES, alopurinol, cloranfenicol,
sulfonamidas). Evitar o uso do 6xido nitroso.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiética da endocardite bacteriana.

= Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracdo quanto ao
modo de metabolismo na escolha de drogas
anestésicas.

Referéncias
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caso. Rev Bras Anestesiol. 2014;64(3):201-4.

Fenilcetonuria

Descricao

Heranca autossomica recessiva. Ocorre acimulo
de fenilalanina, por deficiéncia de fenilalani-
na hidroxilase. E caracterizada por deficiéncia
mental, estrabismo, microcefalia, convulsoes,
eczema e estenose pilorica. Apresenta uma inci-
déncia de 1:12.500 nascidos vivos.

Fatores complicadores potenciais

= Convulsoes.

= Sensibilidade a narcdticos e depressores do
sistema nervoso central .

= Alteracoes cardiovasculares.

= Alteracdes neuromusculares.

Recomendac¢obes perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica.

= Manutencao de anticonvulsivantes durante
o perioperatorio. Terapia anticonvulsivante
podera alterar o metabolismo de
determinadas drogas. Evitar drogas
anestésicas epileptogénicas.

= Jejum prolongado podera levar a aumento
catabolismo com consequente aumento da
fenilalanina.

= Evitar o uso do Oxido nitroso, principalmente
se houver deficiéncia de vitamina B12.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracdes de secrecoes e
a intubacao em sequéncia rapida devem ser
consideradas. Nesta configuracao, um agente
blogqueador neuromuscular de acao rapida
pode ser necessario. Entretanto, uma resposta
exagerada e prolongada pode ser observada
em pacientes com disturbios neuromusculares.

Referéncias

. Kulkarni PR. Anesthetic management of a strabismus
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2004;14:701.

Fenilcetonuria Materna (PKU
Materna; Hiperfenilalaninemia
Materna)

Descricao

Excesso de fenilalanina na circulagao Utero-pla-
centaria levando a efeitos teratogénicos no pri-
meiro trimestre da gestacdo. Caracterizada por
retardo mental e do desenvolvimento, hipertonia
muscular, marcha de “pombo” e microcefalia.

Fatores complicadores potenciais

= Microcefalia.

= Micrognatia.

= Cardiopatias congénitas (defeitos no septo
ventricular, tetralogia de Fallot).

= Alteragdes neuromusculares (hipertonia
muscular).

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= 0 uso da succinilcolina apresenta risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes.
Relaxantes musculares nao despolarizantes
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produzem uma resposta prolongada em
pacientes com disturbios neuromuscular.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibittica.

Referéncias

. Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic,
metabolic & dysmorphic syndromes of childhood.
3rd ed., Lippincott Willians & Wilkins, Philadelphia,
2015:273.

Fibrodisplasia Ossificante
Progressiva (Miosite Ossificante;
Miinchmeyer, Sindrome de)

Descricao

A Fibrodisplasia Ossificante Progressiva (FOP)
classica é causada por uma mutacdo ativadora
recorrente no gene ACVR1 que codifica o recep-
tor tipo | da Activina A /cinase Activina-like 2,
um receptor da proteina dssea morfogenética
tipo I. E caracterizada por displasia fibrosa, os-
sificacdo heterotdpica progressiva de musculos,
articulacoes e tecidos subcutaneos. A FOP apre-
senta malformagdes congénitas vistas logo ao
nascimento (hallux valgus, primeiro metatarso
malformado e/ou monofalangismo). Apresenta
uma prevaléncia global de aproximadamente
1:2.000.000 individuos.

Fig.: Extensa formacdo Ossea heterotdpica tipica é
observada em tomografia computadorizada tridimen-
sional reconstruida, mostrando dorso de uma crianca
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de doze anos de idade. Placas de formacédo 6ssea no
tecido conjuntivo extra-esquelético se fundem ao es-
queleto axial e apendicular. Modificado de: Shore EM.
Fibrodysplasia ossificans progressiva (FOP): A human
genetic disorder of extra-skeletal bone formation, or -
How does one tissue become another? Wiley Interdiscip
Rev Dev Biol. 2012;1(1):153-65.

Fatores complicadores potenciais

= Fusao progressiva da coluna cervical, escoliose.

= Dificuldade de posicionamento do paciente.

= Anquilose da articulacao temporomandibular.

= Alteracoes respiratdrias (doenca pulmonar
restritiva).

= Alterages cardiovasculares (anormalidades da
conducdo cardiaca).

= Acesso vascular periférico limitado.
Deformidades osteoarticulares oferecem
dificuldades no acesso vascular e escolha do
manguito para pressao arterial obtida através
de método nao invasivo.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica e respiratoria.

= Avaliacao radiologica (anomalias nas
vértebras, instabilidade da coluna cervical,
ossificacao de tecidos).

= Evitar manobras de hiperextensao e
hiperflexao da coluna cervical.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das vias
aéreas devido a diminuicdo da mobilidade
cervical. Preparo para via aérea dificil.

= Traqueostomia podera se tornar dificil pela
flexao da coluna cervical, e o estoma podera
calcificar.

= Traumas acidentais ou deliberados como
a incisao, puncoes venosas e fisioterapia,
resultam em ossificacao traumatica.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Bloqueios periféricos e do neuroeixo sao
tecnicamente impossiveis.

Referéncias

. Kilmartin E, Grunwald Z, Kaplan FS et al. General
anesthesia for dental procedures in patients with Fi-
brodysplasia Ossificans Progressiva: A review of 42 ca-
ses in 30 Patients. Anesth Analg. 2014;118(2):298-301.
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Fibrose Cistica

Descricao

Heranca autossomica recessiva caracterizada por
doenca pulmonar obstrutiva progressiva que en-
volve ma absorcao gastrintestinal, frequentemen-
te acompanhada de doenca dos seios paranasais.
Incidéncia no Reino unido: 1:2.500 nascidos vivos.
A alteracao principal € nos canais de cloro; decor-
rente de mutacao no braco longo do cromossoma 7.

Fatores complicadores potenciais

Secrecodes hiperviscosas.

Pancreatite cronica.

Alteracoes respiratorias (infeccoes
respiratdrias de repeticao, hipertensao
pulmonar, pneumotoérax espontaneo,
bronquite, bronquiectasias).

Diabetes e doenca hepatica sao causas nao
respiratorias de morbidade e mortalidade.
Osteoporose.

Recomendac¢des perioperatorias

Monitoracao da perda sanguinea intra-
operatoria.

Avaliacao respiratoria.

Drogas de curta duracao de acao devem ser
usadas sempre que possivel.

Intubacao prolongada aumenta o risco de
sangramento.

Nos casos de comprometimento da funcao
hepatica, farmacos metabolizados pelo figado
devem ser utilizados com cautela. Deve

ser realizada avaliacao pré-operatoria da
coagulacéo e, se necessario, a utilizacdo de
vitamina K.

Risco de obstrucao bronquica por acimulo de
secrecoes.

Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

Anestesia regional é preferencial pois evita
manipulacao das via aéreas e otimiza a
analgesia pos-operatoria.

E necessario o controle adequado dos niveis
glicémicos evitando hiperglicemia grave e,
sobretudo, hipoglicemia durante o periodo
perioperatorio. Periodos de jejum prolongado
devem ser evitados.

Risco de extubacao dificil pela presenca

de secrecdes. Dada as condicoes
respiratorias coexistentes, recomenda-se
fisioterapia e o monitoramento pos-
operatorio da funcao respiratoria.

Referéncias

. Muammar M, Marshall P, Wyatt H et al. Caesarean
section in a patient with cystic fibrosis. International
Journal of Obstetric Anesthesia. 2005;14:70-3.

. Fitzgerald M, Ryan D. Cystic fibrosis and anaesthesia.
Contin Educ Anaesth Crit Care Pain. 2011;11(6):204-9.

Fraser, Sindrome de (Melnick-
Fraser, Sindrome de; Branquio-
otorrenal, Sindrome)

Descricao

Heranca utossomica recessiva de expressao varia-
vel, com alguns casos atribuidos a consanguinida-
de. E caracterizada por uma associacdo de crip-
toftalmia uni ou bilateral com uma ampla gama
de anormalidades, consistindo principalmente de
defeitos orofaciais, malformacdes das orelhas,
malformacdes urogenitais, sindactilia e displasia
renal bilateral ou unilateral. Descrita inicialmen-
te por W. Zehender em 1872, o eponimo esta
relacionado ao geneticista britanico George R.
Fraser (Fraser GR. Our genetical “load”. A review
of some aspects of genetical variation. Annals of
Human Genetics, London, 1962;25:387-415).

Fig.: Aparéncia facial mostrando criptoftalmia do olho
direito, opacidade da cérnea, ptose do olho esquerdo,
ausente de asa nasal a direita, face triangular e orelhas
de implantacao baixas. Mohan VK, Aanchal Sharma A.
Anesthetic management in a case of Fraser syndrome.
Saudi J Anaesth. 2013;7(1):102-3.

Anestesia e Doencas Incomuns Coexistentes | 85



Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (fissuras medianas).
= Estenose ou atresia de laringe.

= Cardiopatias congénitas.

= Disturbios de conducéao (bradicardia).
= Hipoplasia ou agenesia renal.

Recomendac¢obes perioperatorias

= Avaliacao radiologica.

= Avaliacao pulmonar, cardiologica e renal.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar
uma ventilacao adequada com mascara
deve ser avaliada antes do uso de agentes
depressores. O equipamento apropriado
para lidar com a via aérea dificil deve estar
prontamente disponivel, incluindo dispositivos
de laringoscopia indireta. Disponibilidade de
sondas traqueais menores que as estimadas
para o paciente.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracao quanto ao
modo de metabolismo na escolha de drogas
anestésicas.

= A hidratacao perioperatoria deve ser
criteriosamente ajustada ao grau do
comprometimento renal.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.
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Anaesth. 2014;24(12):1288-94.
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Freeman-Sheldon, Sindrome de
(Displasia Craniocarpotarsal)

Descricao

A sindrome de Freeman-Sheldon (SFS) € um quadro
dismorfico que associa alteragoes dsseas e contra-
turas articulares com uma expressao facial tipica.
E um distrbio contratural distais miltiplo congé-
nito (artrogripose). A inteligéncia é usualmente
normal. E uma heranca autossdmica dominante ou
recessiva, de origem heterogénea.

As principais anormalidades dsseas das extre-
midades encontradas sao a camptodactilia com
desvio cubital das maos e pé torto congénito
combinando equinismo com varismo. As anoma-
lias craniofaciais presentes nesta sindrome sao
suficientemente tipicas e costumam conferir a
classica aparéncia de um individuo que estives-
se assobiando. Apresenta narinas estreitadas
e microstomia acompanhada de microglossia.
A face é achatada, mantendo uma expressao
fisiondmica pouco variavel, como se fosse uma
mascara. Foi descrita originalmente por Free-
man e Sheldon em 1938 (Freeman EA, Sheldon
JH. Cranio-carpo-tarsal dystrophy: undescri-
bed congenital malformation. Arch Dis Child.
1938;13:277-83).

Fig.: Expressao facial tipica de paciente com sindrome
de Freeman-Sheldon, a facies de “assovio”(a). Intuba-
cao nasotraqueal guiada por fibroscopia flexivel (b).
Modificado de: Mendoza JM, Marin JD, Echeverri P et
al. Intubacion fibroptica y manejo anestésico de un pa-
ciente pediatrico con Sindrome de Freeman-Sheldon.
Rev Colomb Anestesiol. 2010;37(4):304-7.

Fatores complicadores potenciais

= Microstomia.

= Micrognatia.

= Palato arqueado.

= Limitacao da abertura da boca.

= Cifoescoliose (rigidez de coluna cervical).
* Presenca de sonda enteral.

= Convulsoes.



» Alteracdes respiratorias (infeccoes
respiratorias de repeticao).
= Refluxo gastroesofagico.

= Alteragoes neuromusculares (miopatia congénita).

= Possibilidade de reagdes atipicas a
anestésicos, semelhantes a Hipertermia
maligna (Malignant Hyperthermia-like
reactions). Estas reacoes sao potencialmente
graves devido a hiperpotassemia, entretanto
nao existe o hipermetabolismo tipico da
Hipertermia Maligna.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais e diminuicao da mobilidade
cervical. A capacidade de realizar uma
ventilacado adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes e
a intubacao em sequéncia rapida devem ser
consideradas. Nesta configuracao, um agente
bloqueador neuromuscular de acédo rapida
pode ser necessario.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Os agentes que desencadeiam a Hipertermia
Maligna (succinilcolina e anestésicos inalatorios
halogenados), ja foram utilizadas nesta
sindrome sem relato de hipermetabolismo.
Entretanto, a experiéncia anestésica com
essa doenca é pequena, limitada, e casos
esporadicos de uma possivel associacdo com a
Hipertermia Maligna fazem com que a maioria
dos autores desconsidere o uso desses agentes
em doencas neuromusculares, apesar das
fracas evidéncias.
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Fryns, Sindrome de

Descricao

Heranca autossomica recessiva; microdelecao
dos segmentos 15G26.2 e 8p23.1. E uma sindrome
complexa de malformagoes, potencialmente letal,
composta da triade congénita: cornea opacificada,
hipoplasia das extremidades distais e defeitos do
diafragma. O eponimo esta relacionado ao gene-
ticista belga Jean-Pierre Fryns (Fryns JP. “Fryns
syndrome: a variable MCA syndrome with diaphrag-
matic defects, coarse face, and distal limb hypopla-
sia”. J Med Genet. 1987;24(5):271-4). A incidéncia
é de aproximadamente 0,7:10.000 nascidos vivos.
Esta associada a alta mortalidade neonatal.

Fatores complicadores potenciais

= Fenda labial e/ou palatina.

= Micrognatia.

= Cardiopatias congénitas (defeitos do septo
ventricular e do arco adrtico).

= Alteracoes diafragmaticas.

= Alteracdes geniturinarias e gastrintestinais.

= Alteracoes respiratorias (hipoplasia pulmonar).

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracées neuromusculares (mioclonias).

= Alteracoes neuroldgicas (hidrocefalia,
agenesia do corpo caloso).

= Associacao com sindrome de Dandy-Walker.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao radiologica (alteragoes
diafragmaticas e gastrintestinais).

= Avaliacao pulmonar e cardiologica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
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disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.
= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.
= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracdes de secrecoes e
a intubacao em sequéncia rapida devem ser
consideradas.
Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso
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de relaxante muscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Monitorizacgao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiodtica da endocardite
bacteriana.

Referéncias
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Gaucher, Doenca de

Descricao

Tesaurismose autossomica recessiva. Erro inato
do metabolismo em virtude de defeito na banda
1g22, gerando a falta da enzima glicocerebrosida-
se, essencial para o metabolismo dos cerebrasi-
dos, necessarios para a formacao de membranas
no baco, globulos vermelhos e na mielinizacao dos
neurdnios. E caracterizada por retardo do desen-
volvimento, sinais extrapiramidais, comprometi-
mento de nervos cranianos, disfagia, espasticida-
de, hiperreflexia nos primeiros anos e, mais tarde,
hipotonia. Também pode ocorrer dor éssea, fratu-
ras patoldgicas, esplenomegalia e estrabismo. No
eponimo esta relacionado a Philippe Ernest Gau-
cher (Gaucher PCE. De lepithelioma primitif de
la rate, hypertrophie idiopathique de la rate sans
leucemie. Academic thesis, Paris, France, 1882).

Clinicamente estao estabelecidos trés tipos: o
tipo | é a forma nao neuropatica, correspondendo
a 99% dos casos. Apresenta uma incidéncia varia-
da: 1:1.000 nos EUA; 1:18 em judeus ashkenazi.

O tipo Il é a forma infantil, o quadro neurologico
é grave, com convulsoes, hipertonia, Apneia e
retardo mental progressivo. A evolugao é rapida,
sobrevindo a morte nos primeiros dois anos de
vida, em geral pelo envolvimento pulmonar. A
incidéncia é menor que 1:100.000.

O tipo lll é a forma juvenil ou de Norrbotten. A
evolucdo do quadro neurolégico é variavel, mas
menos grave que o do tipo 2. E dada uma sobre-
vida de até 20 a 30 anos. 1:50.000 (tipo Ill), na
populacao Norrbotten da Suécia.

Fatores complicadores potenciais

= Microstomia.
= Trismo.
= Convulsoes.

= Anemias, trombocitopenia.

= Alteracoes respiratorias (infeccoes
respiratdrias de repeticao).

= Refluxo gastroesofagico, disfagia.

= Alteracdes cardiovasculares.

= Alteracoes neuromusculares (espasticidade,

hipotonia).

Alteracoes hepaticas.

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliacdo pulmonar, cardioldgica e
neuroldgica.

= Exames da funcao hepatica.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores.
Antever as potenciais dificuldades de
manejo das vias aéreas devido a presenca de
dismorfia facial.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes e
a intubacao em sequéncia rapida devem ser
consideradas.

= 0 uso cronico de medicamentos

anticonvulsivantes altera o metabolismo de

alguns medicamentos anestésicos. Evitar

drogas anestésicas epileptogénicas.

Evitar bloqueio neuromuscular. O uso da

succinilcolina apresenta risco potencial de

hipercalemia nestes pacientes. Bloqueadores

neuromusculares nao despolarizantes

produzem uma resposta prolongada em

pacientes com distUrbios neuromusculares.

= Nos casos de comprometimento da funcao
hepatica, farmacos metabolizados pelo
figado devem ser utilizados com cautela.
Deve ser realizada avaliacao pré-operatoria
da coagulacao e, se necessario, a utilizacao
de vitamina K.
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Gilles de la Tourette,
Sindrome de

Descricao

A sindrome de Gilles de la Tourette (SGT) é uma
doenca psiquiatrica cronica com inicio precoce
na infancia. Os varios tiques motores repetitivos
ou tiques de fala, espontaneos, sem objetivo e
involuntarios sao caracteristicos. Os pacientes
apresentam, muitas vezes, carater agressivo, im-
pulsivo, obsessivo e tendéncias suicidas. O ep6-
nimo esta relacionado a Georges Albert Edouard
Brutus Gilles de la Tourette que descreveu a
sindrome em 1884.

Fatores complicadores potenciais

= Paciente nao colaborativo.

= Movimentos irregulares, repentinos,
espasmodicos e repetitivos.

* Medicamentos de uso cronico poderao alterar
o metabolismo de determinadas drogas.

= Os tiques motores podem levar a dificuldades
técnicas na realizacao de anestesia regional
e cirurgia.

Recomendac¢obes perioperatorias

= A anestesia geral, podera ser apropriada para
evitar agitacdo ou movimentos involuntarios.
Existem casos relatados na literatura médica
de procedimento odontoldgico e cesariana
realizados com sucesso.

= Os bloqueios regionais nao sao
contraindicados, desde que os movimentos
possam ser controlados por sedacao.

= Drogas como a metoclopramida,
ondansetrona, benzodiazepinicos e opioides
podem ser usados com seguranca na SGT.

Referéncias
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Glanzmann, Trombastenia de

Descricao

Anormalidade congénita das plaquetas, ca-
racterizada por sangramento excessivo apos
minimos traumas. A membrana plaquetaria
nao possui glicoproteinas especificas Ilb e llla.
A heranca é principalmente autossomica re-
cessiva, mas alguns casos sao conhecidos por
serem transmitidos como um traco autossomico
dominante. Uma forma adquirida é vista parti-
cularmente em doencas sistémicas graves e na
uremia. Pode ser diagnosticada ao nascimento,
ou permanecer assintomatica até que um trau-
ma/procedimento cirdrgico tornem a condicao
evidente. Doenca genética inicialmente descrita
pelo pediatra suico Eduard Glanzmann em 1918
(Glanzmann WE. Hereditare hamorrhagische
Thrombasthenie. Ein Beitrag zur Pathologie der
Blutplattchen. Jahrbuch fir Kinderheilkunde,
1918;88:1-42:113-41).

Manifestacées associadas

= Tempo de sangramento prolongado.

= Contagem de plaquetas normal.

= Histdria de sangramento e transfusoes.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao
volémica, sangramento, temperatura e
eletrolitos. Acessos vasculares adequados
para o porte da cirurgia.

= As repetidas transfusdes de plaquetas podem
resultar em aloimunizacao.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao hematoldgica.

= Disponibilidade de fator VII recombinante
ativado para tratamento e profilaxia de
sangramentos.

= Transfusdo de plaquetas alogénicas.

= Evitar o uso do 6xido nitroso.

Referéncias

. Oliveira CRD, Elias L. Anestesia em paciente com
trombastenia de Glanzmann. Relato de caso. Rev
Bras Anestesiol. 2000;50:2:125-7.



. Duman EN, Saylan S, Cekic B. Conduta no periope-
ratorio de paciente pediatrico com trombastenia de
Glanzmann durante adenoidectomia. Rev Bras Anes-
tesiol. 2012;62(4):548-53.

Glicose-6-Fosfato-
Desidrogenase, Deficiéncia de

Descricao

A deficiéncia de G6FD é uma enzimopatia reces-
siva ligada ao cromossomo X (Xq28), responsavel
por hemdlise aguda apds exposicdo a estresse
oxidativo. As drogas que induzem a hemolise nes-
tes pacientes sao frequentemente utilizadas na
anestesia e no tratamento da dor perioperatoria.
Apresenta uma incidéncia elevada em povos do
mediterraneo e asiaticos. Além de drogas oxidan-
tes e alimentos (favas) , fatores externos como
situacoes de estresse ou infeccoes também podem
precipitar crises hemoliticas. Hepatite alcodlica,
hepatite viral, pneumonias, septicemias, acidose
diabética e paludismo sao alguns exemplos de fa-
tores que podem desencadear hemolise nestes pa-
cientes. O mecanismo da crise hemolitica causada
por fatores externos ainda nao é bem conhecido.

Fatores complicadores potenciais

= Crise hemolitica aguda.

= A resposta aos agentes desencadeantes é
variavel, podem ocorrer até trés dias apos o
contato com o fator desencadeante, podendo
evoluir rapidamente para 6bito devido a
hemoélise macica.

Recomendac¢des perioperatorias

= Evitar exposicao a agentes desencadeantes
de hemolise aguda: analgésicos (acido
acetilsalicilico, acetaminofen), cloroquina,
sulfonamidas, cloranfenicol, quinidina,
nitrofurantoina, azul de metileno, vitamina K,
acido nalidixico, probenecide e acido ascorbico).

= Os pacientes com deficiéncia de G6FD sao
incapazes de reduzir a metahemoglobinemia
produzida pelo nitroprussiato de sodio
e prilocaina, o que torna estes agentes
contraindicados nesses pacientes.

= O manitol possui propriedades antioxidantes e
seu uso é seguro.

= O uso seguro de tiopental e fenitoina em
neurocirurgia ainda nao pode ser estabelecido.

= Reduzir o estresse cirdrgico com analgesia
adequada.

= Monitorar e tratar a hemdlise se ocorrer.

Referéncias

. Abreu MP, Freire CCS, Miura RS. Anestesia em pa-
ciente portador de deficiéncia de Glicose-6-Fosfato-
Desidrogenase. Relato de Caso. Rev Bras Anestesiol.
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Goldenhar, Sindrome de
(Displasia Oculoauriculovertebral;
Oculoauriculovertebral
Spectrum)

Descricao

Sindrome de etiologia desconhecida. As caracte-
risticas incluem cistos dermoides conjuntivais e
apéndices auriculares. O crénio é assimétrico com
micrognatia; outras anormalidades esqueléticas
sdo as costelas acessorias e vértebras anormais.
Perda sensorial auditiva e visual. Atraso mental
moderado em 10% dos casos. As alteracdes sao
originarias do primeiro e segundo arcos bran-
quiais. A incidéncia é de 1:5.000 nascidos vivos,
ocorrendo mais no sexo feminino (2:1). O eponi-
mo esta relacionado ao belga-americano Maurice
Goldenhar (Goldenhar M. Associations malfor-
matives de U'oeil et de Uoreille, en particulier le
syndrome dermoide epibulbaire-appendices au-
riculaires-fistula auris congenita et ses relations
avec la dysostose mandibulo-faciale. Journal de
génétique humaine, Genéve, 1952;1:243-82).

Fig.: Assimetria facial tipica de paciente portador da
sindrome de Goldenhar.
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Fatores complicadores potenciais

= Hipoplasia mandibular.

= Anomalias craniofaciais e vertebrais.

= Fenda labial e/ou palatina.

= Disfagia.

= Alteracdes na laringe.

= Cardiopatias congénitas.

= Alteracoes respiratorias (hipoplasia pulmonar).
= Alteracoes renais.

= Alteracoes no sistema nervoso central.

= Alteracoes neuromusculares.

Recomendac¢obes perioperatorias

= Avaliacao radiologica (deformidade
mandibular, craniofacial e vertebral).

= Avaliacao pulmonar, cardiologica, renal e
neurologica.

» Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso de
bloqueador neuromuscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracao quanto ao
modo de metabolismo na escolha de drogas
anestésicas.

= Dada as condicoes respiratorias coexistentes,
recomenda-se fisioterapia e 0 monitoramento
pos-operatorio da funcao respiratoria.

Referéncias
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Gorlin-Goltz, Sindrome de
(Carcinoma Nevoide Basocelular,
Sindrome do; Goltz, Sindrome de)

Descricéo

Heranca autossomica dominante. Mutacdo no
segmento 9q23.1-q31. Caracterizada por multi-
plos nddulos cutaneos que tendem a tornar-se
malignos no inicio da idade adulta, juntamente
com cistos nas mandibulas, aumento craniano
e uma variedade de malformacdes esqueléticas
menores. Existe uma incidéncia aumentada de
catarata e coloboma. Retardo mental frequente.
Incidéncia estimada em 1:60.000. Eponimo rela-
cionado aos americanos Robert James Gorlin e
Robert William Goltz (Gorlin RJ, Goltz RW. Multi-
ple nevoid basal-cell epithelioma, jaw cysts and
bifid rib. A syndrome. New England Journal of
Medicine, Boston, 1960;262: 908-12).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Prognatismo.

= Fenda labial e/ou palatina.

= Cistos de mandibula.

= Calcificacoes ectopicas.

= Alteragées no sistema nervoso central.

= Anomalias vertebrais cervicais e toracicas
(cifoescoliose).

= Alteracoes renais.

= Pectus excavatum.

= Alteracoes respiratorias.

= Alteracoes neuromusculares.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao neuroldgica e da funcao renal.

= Avaliacao radiologica (anomalias nas vértebras
e nas costelas, calcificacoes ectdpicas no
sistema nervoso central).

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca da dismorfia
e diminuicao da mobilidade cervical A
capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada



antes do uso de agentes depressores. O
equipamento apropriado para lidar com a
via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso de
bloqueador neuromuscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com disturbios neuromusculares.

= Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracao quanto ao
modo de metabolismo na escolha de drogas
anestésicas.

Referéncias

. Gosavi KS, Mundada SD. Anaesthetic management
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56(4): 394-6.

Guillain-Barré, Sindrome de

Descricao

Polineuropatia aguda de causa desconhecida.
0O mecanismo subjacente envolve disturbio
autoimune com comprometimento dos nervos
periféricos e danos na bainha de mielina. A
disfuncao imunitaria pode ser desencadeada
por infecao, cirurgia ou vacinacao. Os sintomas
iniciais da sindrome de Guillain-Barré (SGB) sao
geralmente dor ou alteracdes de sensibilidade
e fraqueza muscular com inicio nos pés e nas
maos. Esta fraqueza muitas vezes espalha-se
para os bracos e parte superior do corpo, en-
volvendo ambos os lados. Os sintomas desen-
volvem-se ao longo de um intervalo de algumas
horas a algumas semanas. Durante a fase aguda,
15% dos pacientes com SGB apresentam fraque-
za nos musculos respiratorios e necessitam de
ventilacdo mecanica. Podem ocorrer alteracoes
funcionais no sistema nervoso auténomo, o que
pode provocar anormalidades graves no ritmo
cardiaco e na pressao arterial. Cerca de 10%
dos casos evoluem para o Obito. Apresenta uma
prevaléncia de 1-2:100.000 pessoas ao ano. A
SGB é assim denominada em homenagem aos
neurologistas franceses Georges Guillain e Jean
Alexandre Barré, que descreveram a doenca em
conjunto com André Strohl em 1916.

Fatores complicadores potenciais

Paralisia distal e fraqueza nos membros
inferiores, com progressao para membros
superiores, musculatura respiratoria,
movimentos oculares e disfagia.

Disfuncao autonémica; taquicardia, disritmias
e assistolia.

Mortalidade perioperatoria elevada

(sepse, tromboembolismo pulmonar, SARA,
cardiopatias).

Recomendacées perioperatoérias

Os bloqueadores neuromusculares devem ser
evitados. A succinilcolina esta associada ao
risco potencial de hipercalemia.
Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade da disfuncdo autondmica e da
gravidade do procedimento cirurgico.
Anestesia neuroaxial nao é contraindicacao
absoluta, entretanto a dose de anestésico
local deve ser diminuida ou fracionada.

A anestesia geral é segura e deve ser
preferida nos casos com comprometimento
ventilatorio. Entretanto, a sedacao pré-
operatodria deve ser evitada, pois as reservas
pulmonares limitadas e o aumento da
sensibilidade a depressao respiratoria sao
deletérios.

Evitar/tratar crise hipertensiva, taquicardia e
outras disritmias.

Referéncias
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Hajdu-Cheney, Sindrome de

Descricao

Heranca autossomica dominante (mutacao no gene
NOTCH2) caracterizada por baixa estatura, displa-
sia esquelética lentamente progressiva que afeta
o cranio, coluna vertebral, ossos longos, e perda
das falanges distais das maos e dos pés. A frouxidao
ligamentar é uma caracteristica freqiiente. Ambos
os sexos sao afetados. Uma descricao inicial de
casos foi feita em 1948 por Nicholas Hajdu e Ral-
ph Kauntze. (Hajdu N, Kauntze R. Cranio-skeletal
dysplasia. British Journal of Radiology, London,
1948;21:42-48). Em 1965, Cheney reconheceu o
carater genético do distarbio (Cheney WD. Acro-
-osteolysis. American Journal of Roentgenology,
1965;94:595-607).

Fig.: Ressonancia magnética mostrando infarto da pon-
te (circulo) e micrognatia acentuada(seta). Amalnath
SD, Babu V. Hajdu-Cheney syndrome-a rare cause of
micrognathia. Indian J Med Res. 2016;143:663-4.

Fatores complicadores potenciais

= Micrognatia.
= Hipoplasia maxilar.
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= Microstomia.

= Pescoco curto.

= Vértebras biconcavas.

= Instabilidade cervical.

= Frouxidao articular.

= Reabsorcao ossea.

« Cardiopatias congénitas (defeitos septais).

= Impactacao/herniacao do cerebelo pelo
forame magno.

= Perda precoce da denticao.

= Osteopenia com fraturas.

= Alteracoes respiratorias.

= Alteracoes neuromusculares.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao radioldgica (anomalias nas vértebras,
fraturas, osteolise e compressao basilar)

= Avaliacao neurologica

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais e instabilidade da coluna cervical.
A capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada antes
do uso de agentes depressores. O equipamento
apropriado para lidar com a via aérea dificil
deve estar prontamente disponivel, incluindo
dispositivos de laringoscopia indireta. Evitar
manobras de hiperextensao e hiperflexao da
coluna cervical.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso de
bloqueador neuromuscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.



= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

Referéncias
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Hallermann-Streiff-Francois,
Sindrome de

Descricao

Compde um conjunto de malformacdes: cranio
de formato anormal, nanismo proporcional, fa-
cies semelhantes a aves, nariz, boca e mandibula
hipoplastica, atrofia da pele, anomalias denta-
rias, hipotricose, microftalmia bilateral, retar-
do mental e catarata congénita. Muitas vezes,
ha caracteristicas oculares adicionais e outras
anormalidades esqueléticas. De etiologia des-
conhecida, a maioria dos casos descritos foram
esporadicos, nao foram detectadas anomalias
cromossomicas. Sindrome descrita por Wilhelm
Hallermann (1948), Enrico Bernardo Streiff (1950)
e Jules Francois (1957).

e : bl 7 = sl
Fig.: Facies tipica de paciente portador da sindrome de
Hallermann-Streiff-Francois.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.
= Alteracao da articulacao temporomandibular.
= Micrognatia.

= Palato arqueado.

= Tragqueomalacia.

= Escoliose.

= Deficiéncia mental.

= Convulsoes.

= Apneia obstrutiva do sono.

= Alteracoes respiratorias.

= Alteracoes neuromusculares.

Recomendacées perioperatorias

= Avaliacao radiologica e respiratoria.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das vias
aéreas devido a presenca da dismorfia facial.
A capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada antes
do uso de agentes depressores. O equipamento
apropriado para lidar com a via aérea dificil
deve estar prontamente disponivel, incluindo
dispositivos de laringoscopia indireta.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso de
bloqueador neuromuscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Atencao meticulosa a ventilacao (modo, PEEP,
volumes correntes apropriados, pressoes de
pico de via aérea).

= Dada as condicdes respiratorias coexistentes,
recomenda-se fisioterapia e os beneficios
fisioldgicos da ventilagao nao invasiva com
pressao positiva no pos-operatorio, que
incluem a melhora na oxigenacao, diminuicao
do trabalho ventilatério, melhora da relacao
ventilacao/perfusao, diminuicao da fadiga e
aumento da capacidade residual funcional.

= Risco de extubagao dificil (obstrugao infraglotica).
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Hallervorden-Spatz, Doenca de

Descricao

A doenca de Hallervorden-Spatz (DHS) é uma
neuropatia progressiva autossomica recessiva
caracteriza-se pela deposicao de ferro no globo
palido, nlcleo caudado e substancia nigra. Com
o inicio dos sintomas na infancia a crianca se
apresenta com uma progressiva rigidez seme-
lhante ao Parkinson, atetose e atraso mental
progressivo. A DHS esta relacionada a mutacdes
no gene PANK2, que codifica a pantotenato qui-
nase. Esta enzima é importante na sintese da
coenzima A. Os pacientes com a forma classica
tém inicio de sinais na primeira década de vida.
Existem também subtipos com inicio precoce e
progressao lenta, e inicio tardio com progressao
rapida. Pacientes com inicio precoce tendem a
ter retinopatia pigmentar e geralmente nao ul-
trapassam a primeira década de vida. O eponimo
esta relacionado aos patologistas alemaes Julius
Hallervorden e Hugo Spatz (Hallervorden J, Spatz
H. Eigenartige Erkrankung im extrapyramidalen
System mot besonderer Beteiligung des Globus
pallidus und der Substantia nigra: Ein Beitrag zu
den Beziehungen zwischen diesen beiden Zen-
tren. Zeitschrift fur die gesamte Neurologie und
Psychiatrie, 1922;79:254-302).

Fatores complicadores potenciais

= Alteracoes no sistema nervoso central que
levam a disartria, disfagia, deméncia e
coreoatetose.

= Tremor e rigidez parkinsoniano.

= Alteracoes oculares (retinite pigmentosa,
atrogia optica).

= Distonia (rigidez oromandibular, torcicolo).

= Rigidez progressiva com comprometimento
inicial em membros inferiores.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracoes pulmonares (infeccoes respiratoria
de repeticao).

= Alteracdes esquelética (pés equinovarus,
escoliose).

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao neuroldgica e pulmonar.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Apesar de muitos pacientes nao serem
cooperativos, a sedacao pré-operatoria deve
ser evitada. As reservas pulmonares limitadas
e 0 aumento da sensibilidade a depressao
respiratoria sao deletérios.
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= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracdes de secrecoes e
a intubacao em sequéncia rapida devem ser
consideradas. Nesta configuracao, um agente
bloqueador neuromuscular de acéo rapida
pode ser necessario. Entretanto, uma resposta
exagerada e prolongada pode ser observada
em pacientes com disturbios neuromusculares.

= Com a inducao da anestesia (mesmo com
anestésicos inalatorios), o tonus muscular
diminui e leva ao relaxamento da rigidez
oromandibular e melhora do torcicolo. A
dexmedetomidina também demonstrou
suprimir a distonia.

= O uso da succinilcolina apresenta
risco potencial de hipercalemia nestes
pacientes. Relaxantes musculares nao
despolarizantes produzem uma resposta
prolongada em pacientes com distirbios
do SNC com hipotonia. Monitorizacao do
bloqueio neuromuscular.

* Manutencao da medicacao anticonvulsivante
(fenobarbital, fenitoina, carbamazepina). A
terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Reacoes
extrapiramidais podem surgir no despertar.

= Evitar drogas anestésicas epileptogénicas.
As butirofenonas, a metoclopramida e
outros bloqueadores dopaminérgicos podem
exacerbar distirbios do movimento.

= Os pacientes correm risco de complicacoes
respiratorias pos-operatorias. Dada as
condicoes respiratdrias coexistentes, os
beneficios fisiologicos da ventilacdo nao
invasiva com pressao positiva no pos-
operatorio, incluem a melhora na oxigenacao,
diminuicao do trabalho ventilatério, melhora
da relacao ventilacao/perfusao, diminuicao
da fadiga, aumento da capacidade residual
funcional. Em casos mais graves, existe
a possibilidade de ventilacdo mecanica
prolongada no poés-operatorio.
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Hanhart, Sindrome de

Descricao

Hipoplasia combinada da lingua e dos membros.
As principais caracteristicas incluem varias ano-
malias orofaciais, muitas vezes associadas a uma
variedade de defeitos dos membros. Achados
adicionais podem incluir baixo peso ao nascer e
paralisia dos nervos cranianos. O atraso mental
€ raro. A maioria dos casos € esporadica, mas a
heranca autossomica dominante também foi re-
latada. O eponimo esta relacionado a suico Ernst
Hanhart (Hanhart E. Uber die Kombination von
Peromelia mit Mikrognathia, ein neues Syndrom
beim Menschen, entsprechend der Akroteriasis
congenita von Wriedt und Mohr beim Rinde. Ar-
chiv der Julius Klaus-Stiftung fiir Vererbungsfors-
chung, Sozialanthropologie und Rassenhygiene,
Zirich, 1950;25:531-44).

Fatores complicadores potenciais

= Fenda palatina.

= Microglossia ou aglossia.

= Micrognatismo.

= Aderéncias entre a maxila e a mandibula.

= Sialorreia.

= Micromelia/sindactilia.

= Associacao com sindrome de Moebius.

= Acesso vascular periférico limitado.
Extremidade malformadas oferecem
dificuldades no acesso vascular e escolha do
manguito para pressao arterial obtida através
de método nao invasivo.

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com a via
aérea dificil deve estar prontamente disponivel,
incluindo dispositivos de laringoscopia indireta.

= Medicacao antissialogoga (anticolinérgicos).
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Hay-Wells, Sindrome de (AEC,
Sindrome; Rapp-Hodgkin,
sindrome de)

Descricao

A sindrome de Hay-Wells (SHW) é uma forma
rara de displasia ectodérmica de carater au-
tossomico dominante com expressao variavel,
o defeito do gene foi mapeado para 3q27, que
codifica para a proteina tumoral p63. E compos-
ta por anomalias congénitas da pele, cabelos,
dentes, unhas, glandulas sudoriparas. Também
pode ocorrer fissura labial/palatina, fusao unila-
teral ou bilateral das palpebras.

A SHW também é conhecida por sindrome AEC
(Ankyloblepharon-Ectodermal Defects Cleft Lip/
Palate). Foi descrita inicialmente em 1976 por
Hay e Wells.

As sindromes de Hay-Wells e Rapp-Hodgkin re-
presentam espectros variaveis da mesma desor-
dem genética.

Fatores complicadores potenciais

= Anquilobléfaro.

= Fenda labial e/ou palatina.

= Deficiéncia de glandulas sudoriparas (anidrose).

= Surdez.

= Cardiopatias congénitas (defeitos do septo
ventricular, ductus arteriosus).

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. Avaliacao das vias aéreas
superiores. A dificuldade de adaptacao de
mascara facial devido a dismorfia facial
dificulta a existéncia de uma via aérea segura.
Estimar o tamanho adequado do tubo traqueal
pode ser dificil nesses pacientes.

Anestesia e Doencas Incomuns Coexistentes | 97



* Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

= Controle da temperatura corporal.

Referéncias
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Hecht-Beals, Sindrome de
(Trismo-pseudocamptodactilia,
Sindrome; Dutch-Kentucky,
Sindrome)

Descricao

Heranca Autossomica dominante caracterizada
por trismo, pseudocamptodactilia, deformidades
nos pés e baixa estatura. Muitos casos ocorridos
no estado do Kentucky tinham em comum uma
jovem holandesa que migrou para os EUA em
1780. O eponimo esta relacionado a Frederick
Hecht e Rodney Kenneth Beals (Hecht F, Beals
RK. Inability to open the mouth fully: an autoso-
mal dominant phenotype with facultative camp-
todactyly and short stature. Preliminary note.
Birth Defects Original Article Series, New York,
1969;5(3):96-98).

Fatores complicadores potenciais

= Macrocefalia.

= Dismorfia facial (ptose, orelhas mal formadas,

filtrum largo).

Limitacao da abertura da boca.

= Alteracdes cardiovasculares (prolapso de valva
mitral, malformacées do arco adrtico).

= Cifoescoliose.

= Pseudocamptodactilia.

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das vias
aéreas devido a presenca das dismorfias e
limitacao da abertura da boca. A capacidade
de realizar uma ventilacao adequada com
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mascara deve ser avaliada antes do uso
de agentes depressores. O equipamento
apropriado para lidar com a via aérea dificil
deve estar prontamente disponivel, incluindo
dispositivos de laringoscopia indireta.

= Avaliacao da necessidade de traqueostomia
no pré-operatorio.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibi6tica da endocardite bacteriana.
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Hemofilia

Descricao

A hemofilia A é um distrbio da coagulacao he-
reditario recessivo ligado ao sexo, associado com
niveis reduzidos do fator VIIl. Os homens sao
afetados, enquanto as mulheres sao portadoras.
A maioria das transportadoras femininas nao sao
afetadas, mas 10-20% terao uma reducao subs-
tancial no fator VIII.

Hemofilia adquirida pode ocorrer secundaria ao
desenvolvimento de inibidores do Fator VIIl. Mais
de 50% apresentaram uma causa subjacente,
como cancer ou distirbio autoimune.

A hemofilia A é indistinguivel clinicamente da he-
mofilia B (doenca de Christmas), que também é
um distdrbio de recessivo ligado ao sexo e condi-
¢ao mais rara associada a uma deficiéncia de Fator
IX. Os testes de coagulacao detectam a anorma-
lidade na via intrinseca. Stephen Christmas, foi o
primeiro paciente reconhecido como portador de
deficiéncia do fator IX, em Oxford, 1952.

A hemofilia A esta presente em cerca de 1:5.000-
10.000 nascimentos, ja a hemofilia B ocorre
em cerca de 1:20.000-34.000 nascimentos do
sexo masculino.

Fatores complicadores potenciais

= Deficiéncia variavel de Fator VIII/IX
= Sangramento espontaneo afeta principalmente
articulacdes e musculos. Os sangramentos



recorrentes podem levar a anquilose e
deformidades articulares permanentes.

Os testes de coagulacao detectam a
anormalidade na via intrinseca com o
prolongamento do tempo de tromboplastina
parcial ativada. Os demais testes sao normais.
Dificuldade de posicionamento.

As complicacdes do tratamento incluem o
desenvolvimento de anticorpos do fator VI
em 10-20% dos pacientes, reacdes alérgicas,
transmissao de virus, hepatite A, B e C, e HIV.

Recomendac¢obes perioperatorias

Avaliacao hematoldgica

Disponibilidade de concentrado de fator VIl
(plasma fresco congelado, crioprecipitado,
fator VIIl recombinante ativado).
Disponibilidade de acido tranexamico e acido
epsilon aminocapraico.

Os dispositivos de acesso venoso implantaveis
podem ser usados em hemofilicos.

Acesso venoso dificil (sangramento,
hematoma)

A anestesia regional deve ser evitada, assim
como injecdes intramusculares. E necessario
um cuidado especial durante a laringoscopia
e a intubacao traqueal. A intubacao por via
nasal é contraindicada.

Antes de cirurgias de grande porte, os
pacientes devem ser testados para excluir os
anticorpos inibidores do fator VIIl e avaliar a
resposta a infusao de fator VIIl. A presenca de
anticorpos do fator VIII € uma contraindicacao
para a cirurgia, exceto quando é emergéncia.
Pacientes com sintomatologia discreta,
submetidos a cirurgia de pequeno porte ou
extracao dentaria, poderao se beneficiar da
infusdo de desmopressina que estimulara o
fator de von Willebrand, fator necessario ao
funcionamento do fator VIIl. A desmopressina
deve ser usada com cuidado, devido as
convulsdes hiponatrémicas. A estimulacao do
sistema fibrinolitico requer o uso simultaneo
de acido tranexamico.

Os principios de tratamento e profilaxia da
hemofilia B sao os mesmos da hemofilia A.

No entanto, a desmopressina nao é efetiva
na deficiéncia do fator IX. O tratamento é
por substituicdo com concentrados de fator
IX altamente purificados. Sao descritas uma
combinacao de fator IX purificado e acido
tranexamico para profilaxia do sangramento.
Posicionamento: cuidar da posicao do
paciente na mesa cirurgica observando suas
limitacdes articulares.

= A hipertensao arterial e a taquicardia
sao indesejaveis.

» E recomendado que a extubacdo do paciente
seja realizada em plano anestésico, sem o
reflexo de tosse. Aspiracao da orofaringe deve
ser extremamente cuidadosa e delicada.

= No pos-operatdrio, a infeccao predispoe-
se a sangramento, entdo sao necessarios
antibioticos profilaticos.

= Evitar o uso inadvertido de compostos que
contém aspirina ou AINEs. A dor leve deve
ser tratada com paracetamol, pentazocina,
codeina ou buprenorfina.
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Hidantoina, Sindrome Fetal da

Descricao

Exposicao pré-natal a fenitoina ou seus metabo-
litos. Cerca de um terco das criancas cujas maes
estao tomando este medicamento durante a gra-
videz tém restricao de crescimento intra-uterino,
dismorfias craniofaciais, microcefalia e defeitos
dos membros, incluindo falanges e unhas hipo-
plasicas. Uma populacdao menor tera problemas
de crescimento e atraso no desenvolvimento.

Fatores complicadores potenciais

= Microcefalia.

= Hipertelorismo

= Alteragdes oculares (coloboma, glaucoma)
= Fenda labial e/ou palatina.

= Pescoco curto.

= Alteracoes no sistema nervoso central.

= Cardiopatias congénitas.

= Alteracdes renais e gastrintestinais.

= Alteracdes respiratorias.
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= Refluxo gastroesofagico.
= Alteracoes neuromusculares.

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacdo cardioldgica, neuroldgica e renal

= Avaliacdo radiolégica

= Avaliacao das vias aéreas superiores.
Antever as potenciais dificuldades
de manejo das vias aéreas devido a
presenca das anomalias craniofaciais. A
capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada
antes do uso de agentes depressores. O
equipamento apropriado para lidar com a
via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Possibilidade de metehemoglobinemia.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes
e a intubacdo em sequéncia rapida devem
ser consideradas.

= Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracdo quanto
ao modo de metabolismo na escolha de
drogas anestésicas.
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Higroma Cistico

Descricao

Displasia congénita do sistema linfatico, mul-
tiloculada, pode atingir grandes proporcées. E
benigno, mas pode se desenvolver secundario
a neoplasias. Acomete preferencialmente o
pescoco. Em 25% dos casos ocorre abaixo das
claviculas (axilas e mediastino). De etiologia
desconhecida, tem uma incidéncia de 1:12.000
nascidos vivos.
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Fig.: Liberacdo parcial de feto portador de higroma
cistico, durante EXIT. Braga AFA, Frias JAF, Braga FSS
et al. Anestesia para tratamento intraparto extra-Ute-
ro em feto com diagnostico pré-natal de higroma na
regiao cervical. Relato de caso. Rev Bras Anestesiol.
2006;56(3):278-86.

Fatores complicadores potenciais

= Alteracoes respiratdrias (desvio de traqueia,
massa mediastinal, estridor, dispneia, faléncia
respiratoria).

= Alteracoes cardiovasculares

= Risco de infeccao e hemorragia da tumoracao

= Dificuldade de posicionamento do paciente

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao pulmonar e cardioldgica.

= Avaliacao radiologica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca de dismorfias.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Avaliacao da necessidade de traqueostomia
no pré-operatorio.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressdo. Determinar
posicao toleravel para o paciente.

= Administracao de antissialogogo.

= Risco de extubacéo dificil (obstrucao
supraglotica e infraglotica).

= Possibilidade de EXIT (Ex-utero Intrapartum
Treatment).
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Hipertermia Maligna

Descricao

A Hipertermia Maligna (HM) é uma heranca au-
tossomica dominante; esta associada a diferentes
mutacgoes genéticas, a maioria localizada no cro-
mossoma 19 (50%), no gene para o receptor ria-
nodina, sendo o segmento 19q13.1 a localizacao
mais frequente. Pode ser classificada em forma
fulminante classica, moderada ou leve. Apresen-
ta incidéncia variavel de 1:14.000-200.000.

Alteracdo da homeostase intracelular do calcio;
origem farmacogenética; desencadeada pelos
anestésicos inalatorios halogenados e pela suc-
cinilcolina (64% pelo halogenado e succinilcoli-
na, 21% somente pelo halogenado e 6% somente
pela succinilcolina).

Hipermetabolismo da célula muscular esque-
lética que pode levar a sua destruicdo. Ocorre
grande consumo de energia, com rapida e intensa
elevacao da temperatura e, consequentemente,
producao de alteracdes bioquimicas e hematolo-
gicas, que podem evoluir para choque irreversi-
vel e morte.

A HM ou eventos semelhantes (Malignat Hyper-
thermia-like reactions), podem ocorrer em pa-
cientes com doencas musculares subjacentes,
como distrofia muscular e miotonia. Tais pacien-
tes geralmente apresentam fraqueza muscular. A
HM tem sido associada a desordens musculares
raras, a Doenca do Nicleo Central (Central Core
Disease) e a sindrome de King-Denborough. Além
disso, pacientes com certas formas de distrofia
muscular podem desenvolver distUrbios fatais
e destruicdo muscular quando submetidos aos
agentes desencadeantes para HM. O evento
clinico pode parecer de muitas maneiras, mas
ndao é considerado uma HM “verdadeira”. Em
pacientes com distrofia muscular de Duchen-
ne, a succinilcolina deve ser sempre evitada ou
pode ocorrer rabdomiolise. Os agentes volateis
podem produzir rabdomidlise, mas acredita-se
que uma breve exposicao é de pequeno risco. As
Paralisias Periodicas Hipocalémicas ou Hipercalé-
micas também estao associadas ao risco de HM.

A parada cardiaca hipercalémica pode ocorrer
quando agentes desencadeantes da HM sao ad-
ministrados em pacientes com distrofia muscular.
Pacientes com osteogénese imperfeita geralmen-
te desenvolvem hipertermia durante a anestesia.
Pacientes miotonicos desenvolverao rigidez
muscular com succinilcolina. Alguns casos de HM
foram relatados em pacientes com deficiéncia de
carnitina palmitoiltransferase e recomenda-se
evitar desencadeadores de MH nesses pacientes.
A sindrome Neuroléptica Maligna se assemelha a
HM, mas é precipitada por drogas que atuam em
vias dopaminérgicas no cérebro.

A HM foi inicialmente descrita na Australia, por
Denborough e Lovell, que estudaram uma fami-
lia em que 10 membros haviam morrido durante
a anestesia geral (Denborough MA, Lovell RRH.
Anaesthetic deaths in a family (Letter). Lancet.
1960;276:45).

Manifestacées associadas

= Hipercarbia

= Arritmias

= Hipertermia

= Rigidez muscular (masseter)

= Rabdomiolise

= Acidose metabdlica e respiratoria

= Hipercalemia

= Hipercalcemia

= Elevacao do lactato e da creatinofosfoquinase

= Mioglobinemia e mioglobindria

= Insuficiéncia renal aguda

= Choque irreversivel e morte (forma
fulminante classica)

Recomendac¢des perioperatorias

= Casos suspeitos: evitar agentes
desencadeantes (preferéncia por bloqueios
anestésicos e/ou anestesia venosa total).
Se disponivel utilizar circuito respiratorio
novo, caso nao haja possibilidade, realizar a
descontaminacao de um circuito com 10 L de
0, por 20 minutos, apés troca do material de
reabsorcao de CO,, balao de ventilacao novo e
disponibilidade de dantrolene sddico.

= Hipertermia no transoperatorio: suspender a
cirurgia, suspender agentes desencadeantes,
administracdo precoce do dantrolene sodico,
substituicao do circuito de anestesia por
outro nao contaminado por agente anestésico,
hiperventilacao com O, a 100%, monitorar
a temperatura, hidratacao generosa, nao
usar Ringer lactato, resfriamento (evitar
hipotermia), controle hidreletrolitico,
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gasometria arterial, creatinofosfoquinases
seriadas e manutencao da diurese.

= Pos-operatorio: orientacao ao paciente e
familiares sobre a pesquisa de membros
susceptiveis a HM.

= Hot Line Hipertermia Maligna - informacao e
orientacao durante crise de HM 24 horas por
dia. Tel.: (11)5575-9873, https://www.sbahq.
org/hotline-hipertermia-maligna/. Acessado
em 27/07/2017.
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Hipoventilacdo Central
Congénita, Sindrome da
(Ondine, Mal de)

Descricao

A sindrome da Hipoventilacao Central Congéni-
ta (SHCC) é uma desordem multissistémica que
caracteriza-se pela falta de controle autonémico
adequado da respiracao com diminuicao da sen-
sibilidade a hipercapnia e hipdxia na auséncia
de doenca neuromuscular, pulmonar ou lesao do
tronco cerebral identificavel. Como esses pacien-
tes apresentam sensibilidade ventilatoria ausen-
te ou negligenciavel a hipercarbia e sensibilidade
ventilatoria variavel a hipoxemia, correm o risco
de Apneia durante o sono. Quando acordados,
esses pacientes nao tém percepcao de Dispneia,
pois mantém o controle consciente da respiracao.
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A prevaléncia estimada da desordem é 1:200.000
nascidos vivos. Trata-se de um distUrbio autosso-
mico dominante, o gene que causador é o PHO-
X2B, localizado no cromossomo 4p12. A SHCC ou
a mal de Ondine, foi relatada inicialmente por
Mellins e colaboradores em 1970 (Mellins RB, Bal-
four HH Jr, Turino GM et al. Failure of autonomic
control of ventilation (Ondine’s curse). Medicine
(Baltimore) 1970;49:487-504).

A SHCC geralmente ocorre durante o periodo
neonatal ou infancia precoce. Uma forma de
inicio tardio também foi descrita, nela, uma
infeccao respiratoria, sedacdao ou a anestesia,
aparentemente desencadeiam a necessidade de
suporte ventilatorio mecanico ao longo da vida,
particularmente durante o sono.

Fatores complicadores potenciais

= Doenca de Hirschsprung foi encontrada em
cerca de 20% dos pacientes.

= Alteragées oculares (pupilas anormais, iris
anormais, estrabismo).

= Hipoxia, dessaturacoes, apneias.

= Convulsoes.

= Admissoes de cuidados intensivos nao
planejados, estadias prolongadas no hospital.

= Traqueostomias de longo prazo.

= Hipoventilacdo po6s-operatéria.

Recomendacgdes perioperatorias

= A sindrome deve ser levada em consideracao
em pacientes agendados para reparacao
cirGrgica da doenca de Hirschsprung, cirurgia
de estrabismo ou exames oculares para
criancas sob anestesia.

= A hipoventilacao pos-operatoria apos
anestesia geral nao é uma complicagao
incomum. Muitos fatores sao bem conhecidos
por estarem associados a esta complicacao,
como a depressao do sistema nervoso central
induzido por drogas anestésicas, os efeitos
residuais dos relaxantes musculares, na
obesidade, o impacto da incisao cirdrgica,
0 aumento da producao de CO, como na
hipertermia e doenca pulmonar obstrutiva
cronica pré-existente.

= No pos-operatorio imediato, é importante
excluir qualquer resposta anormal ou qualquer
efeito residual de diferentes medicamentos
anestésicos que foram administrados.
A resposta inicial, mas temporaria ao
flumazenil, pode ser atribuida ao seu efeito
analéptico central.

= O tratamento dependera da gravidade dos
episadios de hipoventilacdo e da frequéncia



de ocorréncia. A maioria desses pacientes
responde bem a ventilacao de suporte,
enquanto outros necessitam de ventilacao 24
horas. A estimulacao diafragmatica apresenta
resultados favoraveis em alguns pacientes.
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Histiocitose X (Abt-Letterer-
Siwe, Sindrome de; Langerhans,
Histiocitose de Células de)

Descricao

Sindrome caracterizada pela proliferacao de
histidcitos nado lipidicos nas visceras e nos 0ssos.
As caracteristicas clinicas incluem uma varieda-
de de lesdes cutaneas, granuloma eosinofilico
Unico ou multiplo de ossos, ganglios linfaticos
alargados, hepatomegalia com ou sem icteri-
cia, esplenomegalia, anemia, trombocitopenia,
hiperplasia mandibular, inflamacdo gengival e
necrose com afrouxamento e perda de dentes.
Ocorre também acimulo infiltracao pulmonar de
células de Langerhans ao redor dos bronquiolos e
vasos pulmonares, acompanhado de fadiga, febre
e emagrecimento. As criancas pequenas sao mais
frequentemente afetados, mas pode ocorrer uma
forma adulta. De etiologia desconhecida, apre-
senta uma incidéncia de 1:100.000. O ep6nimo
esta relacionado as descricoes feitas por Arthur
Frederick Abt (1936), Erich Letterer (1924) e Sture
August Siwe (1933).

Fatores complicadores potenciais
= Dispneia.

= Tosse.

= Anemia.

= Leucopenia.

= Plaquetopenia.

= Associacao com o tabagismo.

= Alteracgées cardiovasculares (pericardite
constritiva).

= Alteracoes respiratorias (infiltrado pulmonar,
hemoptise, pneumotoérax espontaneo,
hipertensao pulmonar, fibrose pulmonar).

= Diabetes insipidus.

= Alteracdes hepaticas.

= Fraturas patologicas (lesdes cisticas).

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliagao pulmonar e hematologica.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirurgico.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Atencao meticulosa a ventilacao (modo, PEEP,
volumes correntes apropriados, pressoes de
pico de via aérea).

= Dada as condicOes respiratorias coexistentes,
os beneficios fisiologicos da ventilacdo nao
invasiva com pressao positiva no poés-operatorio,
incluem a melhora na oxigenacao, diminuicao
do trabalho ventilatorio, melhora da relacéo
ventilacao/perfusao, diminuicao da fadiga,
aumento da capacidade residual funcional.
Recomenda-se fisioterapia e o0 monitoramento
pos-operatorio da funcao respiratoria.

Referéncias

. Broscheit J, Eichelbroenner O, Greim C et al. Anes-
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tion. Eur J Anaesthesiol. 2004;21(11):919-21.

Holt-Oram, Sindrome de
(Atriodigital, Displasia)

Descricéo

Heranca autossomica dominante de expressdo
variavel que combina anormalidades dos mem-
bros superiores e doencas cardiacas congénitas.
Mutacao no gene TBX5 localizado no cromosso-
ma 12q24. Ocorrem defeitos do septo atrial com
anormalidades dsseas da extremidade superior,
antebracos curtos (displasia de Umero, agenesia
de radio), polidactilia, sindactilia e perda da opo-
sicao do polegar (trifalangismo). O eponimo esta
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relacionado aos cardiologistas Mary Clayton Holt
e Samuel Oram (Holt MC, Oram S. Familial heart
disease with skeletal malformations. British Heart
Journal, London, 1960;22:236-42).

Fatores complicadores potenciais

= Cardiopatias congénitas (defeitos do septo
atrial tipo ostiun secundum, defeito do
septo ventricular, ducto arteriosus patente,
prolapso de valva mitral, estenose aortica e
estenose pulmonar).

= Disritmias cardiacas.

= Pectus excavatum.

= Escoliose.

= Possibilidade de reagdes atipicas a
anestésicos, semelhantes a Hipertermia
maligna (Malignant Hyperthermia-like
reactions). Estas reacoes sao potencialmente
graves devido a hiperpotassemia, entretanto
nao existe o hipermetabolismo tipico da
Hipertermia Maligna.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica com ecocardiografia,
pois a gravidade das anomalias das
extremidades nao tem correlacao com os
defeitos cardiacos.

= Acesso vascular dificil.

= Extremidade malformadas oferecem
dificuldades no acesso vascular e escolha do
manguito para pressao arterial obtida através
de método nao invasivo.

= Controle rigoroso da temperatura corporal
no perioperatorio.

104 | Anestesia e Doencas Incomuns Coexistentes

= Monitorizacao rigorosa da reposicao
volémica, sangramento, temperatura e
eletrolitos. Acessos vasculares adequados
para o porte da cirurgia.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirurgico.

= Marcapasso temporario disponivel.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

= Os agentes que desencadeiam a Hipertermia
Maligna (succinilcolina e anestésicos inalatoérios
halogenados), ja foram utilizadas nesta
sindrome sem relato de hipermetabolismo.
Entretanto, a experiéncia anestésica com
essa doenca é pequena, limitada, e casos
esporadicos de uma suposta associacdo com a
Hipertermia Maligna fazem com que a maioria
dos autores desconsidere o uso desses agentes
em doencas neuromusculares, apesar das
fracas evidéncias.
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Insensibilidade Congénita a Dor
e Anidrose (Analgesia Congénita;
Neuropatia Hereditaria Sensorial
e Autonodmica Tipo V)

Descricao

Heranca autossdmica recessiva; mutagdes no gene
NTRK1 responsavel pelo fator de crescimento neu-
ral. Ocorre reducao de neurdnios mielinizados de
pequeno didametro e auséncia de nao mielinizados.

Disfuncao sensorial e autondmica e anidrose; A
incapacidade de perceber a dor resulta da perda
de aferentes nociceptivos, enquanto a anidrose
€ causada pela perda de inervacao nas glandulas
sudoriparas. A insensibilidade a dor superficial e
profunda e o retardo mental levam a lesées au-
toinfligidas, laceracoes da cornea, fraturas dsseas
indolores, deformidades articulares com conse-
quente osteomielite cronica e artrite séptica.

Fatores complicadores potenciais

= Instabilidade cardiovascular (falha de
mecanismo compensatorio simpatico).

= Instabilidade da temperatura corporal.

» Disfuncado autondmica e alteracdo do
metabolismo das catecolaminas.

= Variabilidade na sensibilidade térmica e
hiperestesia tactil.

Recomendacdes perioperatoérias

* Pode ocorrer disfuncao autondémica e alteracao
do metabolismo das catecolaminas, além disso,
o paciente pode apresentar variabilidade na
sensibilidade térmica e hiperestesia tactil,
justificando, mesmo na auséncia de dor, que a
anestesia seja realizada.

= Controle da temperatura corporal (evitar
hipertermia). Correcao do estado volémico
(evitar desidratacao e hiponatremia).

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da

gravidade do comprometimento cardiovascular

e da magnitude do procedimento cirdrgico.

A atropina deve ser evitada.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracées de secrecoes e
a intubacao em sequéncia rapida devem ser
consideradas. Nesta configuracao, um agente
bloqueador neuromuscular de acédo rapida
pode ser necessario.
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Ito, Hipomelanose de
(Incontinéncia Pigmentar
Acromiante)

Descricao

A hipomelanose de Ito (HI) é uma desordem neu-

roectodérmica caracterizada por hipocromia linear
em ondas (presenca de linhas de Blaschko), anor-
malidades neurologicas e musculoesqueléticas.

Apresenta origem heterogénea (mutacdes cro-

mossomicas no 9q33, 15q11-q13, Xp11 e Xp21.2)
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e é esporadica, afetando mais o sexo feminino
(2.5:1). Aincidéncia estimada é de 1:8.000-10.000
pessoas na populacao em geral. Os sintomas ge-
ralmente se tornam evidentes durante o primeiro
ou segundo ano de vida. A HI foi descrita pela
primeira vez na literatura médica em 1952 (Ito
M. Studies on melanin IX, Incontinentia Pigmenti
achromians. A singular case of nevus depigmen-
tosus systematicus bilateralis. Tohoku J Exp Med.
1952;55:57-9).

Fatores complicadores potenciais

= Assimetria facial.

= Fenda labial e/ou palatina.

= Deficiéncia de desenvolvimento.

= Macrocefalia.

= Convulsoes.

= Anomalias vertebrais (escoliose, cifose).
= Alteracoes neuromusculares.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma

106 | Anestesia e Doencas Incomuns Coexistentes

ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com

a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

0 bloqueio neuroaxial nao é contra-indicado,
mas podera ser de dificil execucao. Pequenos
volumes anestésicos produzem bloqueios
extensos.

Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

Referéncias
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hypoplasia and hypomelanosis of Ito. J Craniomaxil-
lofac Surg. 1995;23:274-9.

Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic,
metabolic & dysmorphic syndromes of childhood.
3rd ed., Lippincott Willians & Wilkins, Philadelphia,
2015:211.



Jacobsen, Sindrome de (Delecéao
do 11q, Sindrome da)

Descricao

Delecao de parte (11g233qter) ou de todo o braco
longo do cromossoma 11. Esta sindrome é com-
posta por malformacdes diversas: Retardo mental
e do desenvolvimento, macrostomia (“boca de
carpa”), orelhas malformadas e com implantacao
baixa, contraturas articulares e anormalidades
plaquetarias. Descrita em 1973 por Jacobsen e
colegas (Jacobsen P, Hauge M, Henningsen K et
al. An (11;21) translocation in four generations
with chromosome 11 abnormalities in offspring.
Hum Hered. 1973;23:568-85).

Fatores complicadores potenciais

= Cardiopatias congénitas (sindrome da
hipoplasia do coracao esquerdo, defeitos
do septo ventricular, coarctacao da aorta e
anomalias nas valvulas aortica e mitral).

= Alteracbes no sistema nervoso central.

= Micrognatia.

= Pescoco curto.

= Contraturas articulares.

= Hipotonia.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracoes renais.

= Sangramento excessivo.

Recomendacdes perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica, renal e neuroldgica.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das vias
aéreas devido a presenca de micrognatia e
pescoco curto. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com a via

aérea dificil deve estar prontamente disponivel,
incluindo dispositivos de laringoscopia indireta.

= Monitorizacao do sangramento.

= Preparo para transfusao de plaquetas/
disponibilidade de agentes antifibrinoliticos.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso de
bloqueador neuromuscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite bacteriana.

Referéncias
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Jarcho-Levin, Sindrome de
(Displasia Espondilotoracica)

Descricao

Displasia grave da coluna vertebral e arcabouco
costal. O tipo 1 € uma heranca autossomica re-
cessiva. Ocorre mais comumente em pacientes de
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ascendéncia porto-riquenha e a morte por insufi-
ciéncia respiratoria ocorre na infancia. Classica-
mente se apresenta com nanismo, caixa toracica
curta e rigida (crab-like), abdome protuberante
(diastase do musculo reto do abdome), cardio-
patias congénitas e anomalias das extremidades
(sindactilia, polidactilia e pé torto congénito). O
tipo 2 é transmitido como um traco autossomico
dominante e geralmente os pacientes apresen-
tam longevidade normal. Sindrome descrita em
1938 (Jarcho S, Levin PM. Hereditary malforma-
tion of the vertebral bodies. Bulletin of the Johns
Hopkins Hospital, Baltimore, 1938;62:216-29).

Fatores complicadores potenciais

= Anormalidades vertebrais e das costelas.

= Pescoco curto.

= Cifoescoliose.

= Fenda palatina.

= Cardiopatias congénitas (tetralogia de Fallot,
estenose pulmonar).

= Alteracdes no sistema nervoso central.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracdes respiratorias.

= Alteracoes neuromusculares.

= Alteracoes renais (hidronefrose).

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao pulmonar, renal, cardioldgica
e neurologica

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Avaliacao radioldgica (anomalias vertebrais e
das costelas).

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso de
bloqueador neuromuscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracdo quanto
ao modo de metabolismo na escolha de
drogas anestésicas.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
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ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de aspiracao.

= Monitorizacgao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite bacteriana.

Referéncias

. GezeS, Arslan U, Tusat M. Anestesia em crianca com
sindrome de Jarcho-Levin: relato de caso. Rev Bras
Anestesiol. 2015;65(5):414-6.

Jeune, Distrofia Toracica de
(Distrofia Toracica Asfixiante)

Descricao

Heranca autossomica recessiva; mutacao localiza-
da no cromossoma 15q13. Esta sindrome é caracte-
rizada por uma displasia 6ssea com variadas anor-
malidades dsseas (torax pequeno, costelas curtas,
micromelia e ossos iliacos hipoplasicos) e viscerais
(pancredtica, cardiaca, hepatica, renal e da reti-
na). Apresentando grande variabilidade no quadro
clinico, os casos podem ser classificados em: letais,
severos, moderados e formas latentes. Ocorre em
uma frequéncia de 1:100.000 dos nascidos vivos nos
EUA. Doenca descrita em 1955 por M Jeune e cole-
gas (Jeune M, Beraud C, Carron R. “[Asphyxiating
thoracic dystrophy with familial characteristics.]”.
Arch. Fr. Pediatr. 1955;12(8):886-91).

Poe "N

Fig.: Paciente de 4 meses portador da sindrome de Je-
une. Disproporcao toracoabdominal (a). Rx de tronco
evidenciando a caixa toracica reduzida(b). Modificado
de Saletti D, Grigio TR, Tonelli D et al. Relato de Caso:
Anestesia em paciente portador de distrofia toracica
asfixiante: Sindrome de Jeune. Rev Bras Anestesiol.
2012;62(3):424-31.

Fatores complicadores potenciais

= Alteracoes respiratdrias (hipoplasia pulmonar,
hipertensao pulmonar).



= Condicao associada a morte perinatal
por asfixia devido a restricdo toracica e
pulmées hipoplasicos.

= Pneumonias de repeticao

= Situs inversus

= Alteracdes cardiovasculares (insuficiéncia
cardiaca secundaria ao aumento
da resisténcia vascular pulmonar, a
constricao toracica, a hipoplasia alveolar
e a doenca miocardica primaria).

= Alteracdes hepaticas (disgenesia e fibrose
biliar, ictericia neonatal).

= Alteracbes renais (fibrose intersticial
difusa com infiltracéo linfoblastica/
displasia tubular).

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao pulmonar, cardioldgica, hepatica
e renal.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das vias
aéreas devido a presenca de dismorfias.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de aspiracao.

= Avaliacao radiologica (situs inversus).

= Monitorizacdo invasiva na dependéncia
da gravidade do comprometimento
cardiovascular e da magnitude do
procedimento cirurgico.

= Nos casos de comprometimento da funcao
hepatica e renal, farmacos metabolizados
pelo figado e excretados pelos rins devem
ser utilizados com cautela. Deve ser
realizada avaliacao pré-operatoria da
coagulacéo e, se necessario, a utilizacdo de
vitamina K.

= Atencao meticulosa a ventilacao (modo,
PEEP, volumes correntes apropriados,
pressoes de pico de via aérea). As reservas
pulmonares sao limitadas.
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Jo, Sindrome de
(Hiperimunoglobulinemia E)

Descricao

E uma imunodeficiéncia primaria rara, caracte-
rizada por elevados niveis plasmaticos de IgE,
eczemas e infeccdes recorrentes de pele e trato
respiratorio. A sindrome de Jo6 (SJ) é uma das for-
mas de apresentacao da Hiperimunoglobulinemia
E causada por mutacao no gene STAT3 (signal
transducer and activator of transcription 3 gene)
no cromossomo 17g21 como heranga autossomica
dominante. Predominantemente ocorre defi-
ciéncia na resisténcia a infeccao estailococica.
0 epdnimo faz alusdo ao personagem biblico Jo,
que teve o “corpo coberto por pUstulas”.

Fatores complicadores potenciais

= Abscessos cutaneos persistentes (causados
por Staphylococcus aureus e Staphylococcus
epidermidis).

= Historico de pneumonias de repeticao.

= Pneumatoceles.

= Hipereosinofilia (altos niveis séricos de
imunoglobulina E).

= Alteracoes craniofaciais e de crescimento dsseo.

= Associacao com craniossinostose, linfoma tipo
nao Hodgkin e malformacao de Chiari tipo I.

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao pulmonar.

= Profilaxia antimicrobiana

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao. Adequada
protecao ocular devido a proptose.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao volémica,
sangramento, temperatura e eletrolitos.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracdes de secrecoes e
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a intubacao em sequéncia rapida devem ser
consideradas. Nesta configuracao, um agente
blogueador neuromuscular de acéo rapida
pode ser necessario. Entretanto, uma resposta
exagerada e prolongada pode ser observada
em pacientes com distUrbios neuromusculares.
A succinilcolina pode levar a resposta

atipica (mesmo com niveis normais de
pseudocolinesterase).

Evitar bloqueios no neuroeixo.
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Johanson-Blizzard, Sindrome de

Descricao

Heranca autossOmica recessiva. Caracterizada
pelo desenvolvimento anormal do pancreas, nariz
e couro cabeludo, atraso mental, perda auditiva
e falha de crescimento. As vezes é descrita como
uma forma de displasia ectodérmica. A sindrome
de Johanson-Blizzard recebeu o nome de Ann
J. Johanson e Robert M. Blizzard, os pediatras
que primeiro descreveram o transtorno em 1971
(Johanson A, Blizzard R. “A syndrome of congeni-
tal aplasia of the alae nasi, deafness, hypothyroi-
dism, dwarfism, absent permanent teeth, and
malabsorption”. J Pediatr. 1971;79(6):982-7).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (asas nasais hipoplasicas).

= Cardiopatias congénitas.

= Situs inversus.

= Microcefalia.

= Micrognatia.

= Hipotonia.

= Anomalias no ducto nasolacrimal.

= Alteracoes respiratorias.

= Alteracdes endocrinas (insuficiéncia
pancreatica, hipopituitarismo,
hipotireoidismo).
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Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao pulmonar e endocrinoldgica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar
uma ventilacdo adequada com mascara e
laringoscopia convencional deve ser avaliada
antes do uso de agentes depressores. O
equipamento apropriado para lidar com a
via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Avaliacao radiologica (situs inversus).

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso de
bloqueador neuromuscular ndo despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Monitorizagao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia da endocardite.

Referéncias
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Kabuki, Sindrome da Maquiagem
de (Niikawa-Kuroki, Sindrome
de; Niikawa, Péntade de)

Descricao

Etiologia desconhecida, provavel mutacao de
gene autossdmico dominante. E uma sindrome
marcada por facies caracteristicas com fissu-
ras palpebrais longas e eversao das palpebras
inferiores, semelhante a maquiagem dos ato-
res de Kabuki, uma forma teatral tradicional
japonesa. As caracteristicas adicionais in-
cluem deficiéncia de crescimento pos-natal,
alteracdoes dermatoglificas, escoliose, quinto
dedo curto e defeitos 6sseo (coluna vertebral,
maos e articulacao do quadril). Aproximada-
mente a metade dos pacientes relatados apre-
sentam fissura labial e/ou fenda do palatina.
Sessenta por cento dos pacientes demonstram
otite média recorrente e mais da metade so-
frem perda auditiva.

Descrita simultaneamente em 1981 pelos geneti-
cistas Yoshikazu Kuroki e Norio Niikawa. Inicial-
mente esta sindrome foi vista quase exclusiva-
mente em criancas de origem japonesa nascidas
de pais idosos, atualmente é vista em todas as
racas e nacionalidades.

Fig.:. Caracteristicas faciais da sindrome de Kabuki.
Fissuras palpebrais longas com eversao da palpebra la-

teral inferior e septo nasal curto (a). Orelhas grandes,
malformadas e com baixa implantacao, micrognatia e
pescoco curto (b). Atalay YO, Kaya C, Ustun YB et al.
Anesthesia management in a patient with Kabuki syn-
drome. Med Arh. 2014;68(4):359-60.

Fatores complicadores potenciais

= Fenda palatina.

= Facies dismorfica.

= Cardiopatias congénitas (coarctacao da
aorta, defeito do septo atrial, defeito do
septo ventricular).

= Alteracées urogenitais.

= Hiperextensibilidade.

= Hérnia diafragmatica.

= Alteracées na coluna vertebral (escoliose) e
nas costelas.

= Pectus excavatum.

* Maturacao 6ssea retardada.

= Luxacao congénita do quadril e luxacao
patelar.

= Hipotonia.

= Convulsdes.

= Alteracoes respiratorias.

= Alteracoes neuromusculares.

= Possivel associacao com alergia ao latex.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao radiologica.

= Avaliacao pulmonar e cardiologica.

= Pesquisa de historico de reagdes alérgicas.
Avaliacao prévia especializada.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores.
Antever as potenciais dificuldades
de manejo das vias aéreas devido a
presenca das anomalias craniofaciais. A
capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada
antes do uso de agentes depressores. O
equipamento apropriado para lidar com a
via aérea dificil deve estar prontamente
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disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco
potencial de hipercalemia nestes
pacientes. O uso de bloqueador
neuromuscular nao despolarizante prolonga
o bloqueio neuromuscular em pacientes
com hipotonia.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

Referéncias
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Kabuki syndrome. Paediatr Anaesth. 2007;17:900-1.

. Teixeira VC, Neves MA, Castro RA. Alergia ao Latex
em Paciente com Sindrome de Kabuki. Relato de
Caso. Rev Bras Anestesiol. 2010;60(5): 544-50.
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Kartagener, Sindrome de
(Kartagener, Triade de )

Descricao

Sindrome hereditaria compreendendo a tria-
de: situs inversus, seios frontais anormais que
produzem sinusite e bronquiectasia com imo-
bilidade ciliar. Os sinais e sintomas sao a disp-
neia, tosse produtiva, infeccbes respiratorias
recorrentes, resfriados, pneumonia, artrite
reumatoide, anormalidades renais, turricefalia,
defeitos cardiacos, malformacbes de vasos re-
nais, artéria subclavia anémala, dextrocardia e
outras anormalidades. Noventa por cento dos
casos foram observados antes dos 15 anos de
idade. Etiologia desconhecida. Heranca autos-
sbmica recessiva com penetrancia incompleta.
Apresenta uma incidéncia de 1:40:000. O suico
Manes Kartagener relatou um grupo de casos em
1933 (Kartagener M. Zur Pathogenese der Bron-
chiektasien: Bronchiektasien bei Situs viscerum
inversus. Beitrage zum Klinik der Tuberkulose,
1933;83:489-501).
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- I
Fig.: Rx preoperatorio de torax AP mostrando a dex-
trocardia em paciente com sindrome de Kartagener.
Modificado de: Jo YY, Jung WS, Kim HS et al. Total
intravenous anesthesia for Kartagener’s syndrome -A
case report. Anesth Pain Med. 2012;7:317-9.

Fatores complicadores potenciais

= Alteracées cardiovasculares.

= Alteracdes respiratdrias (tosse com
expectoracao excessiva).

= Uso de broncodilatadores.

Recomendac¢des perioperatoérias

= Avaliacao radiologica.

= Avaliacao cardioldgica e pulmonar.

= Promover a humidificacdo das vias aéreas.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.

= Profilaxia antibiotica.

= Os anestésicos inalatorios sao benéficos pois
induzem a broncodilatacao.

= Dada as condicdes respiratérias coexistentes,
recomenda-se fisioterapia e o monitoramento
pos-operatorio da funcao respiratoria.

= Quando possivel, a anestesia regional tera
preferéncia sobre a anestesia geral.

Referéncias
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Kawasaki, Doenca de

Descricao

Doenca febril aguda que ocorre em criancas,
geralmente com menos de 5 anos. A febre pode
durar de 1 a 2 semanas. Outras caracteristicas sao
uma “lingua de morango”, vermelhidao da mucosa
orofaringea, conjuntivite, eritema das maos e pés,
erupcao maculopapular morbiliforme no tronco e
membros dentro de 5 dias apos o inicio da febre.
O edema e a dor nas extremidades sao caracte-
risticas fisicas predominantes. Na fase aguda, as
artérias coronarias podem ficar dilatadas e levar
ao desenvolvimento de aneurismas das artérias
coronarias e morte. A doenca de Kawasaki (DK)
tem incidéncia maior no Japao do que em qual-
quer outro pais. Nos Estados Unidos é frequente
entre criancas de origem asiatica, mas pode ocor-
rer em qualquer grupo racial ou étnico (2:10.000).
Pode ocorrer em pequenas epidemias, com maior
incidéncia no verao. A causa é desconhecida, pro-
vavelmente de origem infecciosa (estreptococos).
Eponimo relacionado ao pediatra Tomisaku Kawa-
saki que descreveu a doenca em 1961.

Fatores complicadores potenciais

= Aneurismas de artérias coronarias, com
sério risco de ruptura (diametro maior ou
igual a 8 mm).

= Infarto agudo do miocardio.

= Trombose e isquemia miocardica.

= Arritmias ventriculares e morte sUbita.

= Inflamacao em artérias de médio calibre.

= Febre persistente.

= Congestao das conjuntivas.

= Alteracdes nos labios e na cavidade oral,
como eritema, secura e fissuras dos labios,
hipertrofia de papilas linguais, hiperemia de
mucosa oral e faringe.

= Alteracoes em extremidades, como
edema e/ou eritema de maos e pés,
descamacao periungueal.

= Linfadenopatia cervical nao supurativa,
geralmente unilateral, com diametro maior ou
igual a 1,5 cm

= Artrite.
= Meningite asséptica.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica (ecocardiografia).

= Selecdo criteriosa das drogas anestésicas.
As consideracoes anestésicas para pacientes
com DK devem equilibrar adequadamente
a demanda e a oferta de oxigénio ao
miocardio, com a manutencao da frequéncia
cardiaca, contratilidade, pressao de
enchimento e resisténcia vascular periférica
conforme a necessidade. Monitorizacao
invasiva na dependéncia da gravidade do
comprometimento cardiovascular e da
magnitude do procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite
bacteriana.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao
volémica, sangramento, temperatura e
eletrdlitos. Acessos vasculares adequados
para o porte da cirurgia.

Referéncias
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Kearns-Sayre, Sindrome de

Descricao

A sindrome de Kearns-Sayre (SKS) é uma miopa-
tia mitocondrial caracterizada por oftalmople-
gia externa progressiva, retinopatia pigmentar
e defeitos da conducao atrioventricular. O inicio
da sintomatologia ocorre antes da 2* década.
Uma delecao no genoma mitocondrial tende a
ser encontrada no tecido do sistema nervoso
central. O espectro da doenca é determinado
pelas quantidades relativas e distribuicao do
DNA mitocondrial mutante versus normal. A
mesma eliminacdao, mas com distribuicao de
orgdos diferentes, é encontrada na sindrome de
Pearson. A SKS apresenta uma prevaléncia de
1:300.000. A sindrome foi descrita pelos oftal-
mogistas americanos Thomas P. Kearns e George
Pomeroy Sayre (Kearns TP, Sayre GP. Retinitis
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pigmentosa, external ophthalmoplegia and com-
plete heart block. Archives of Ophthalmology,
Chicago, 1958;60:280-9).

Fatores complicadores potenciais

= Oftalmoplegia externa (ptose grava,
degeneracao pigmentar da retina, perda
visual progressiva).

= Perda auditiva sensorial.

= Alteracoes cardiovasculares. Bloqueio
atrioventricular de segundo ou terceiro
grau, bloqueio de ramo, sindrome de
Stokes-Adams e morte sUbita. Muitas vezes,
comeca com bloqueio fascicular anterior
esquerdo, mas a progressao para bloqueio
completo pode ser rapido. iQT prolongado
com potencial desenvolvimento de torsade
de pointes.

= Cardiomiopatia, insuficiéncia cardiaca.

= Alteracoes neuromusculares (disfuncao
cerebelar com ataxia, distrofia muscular de
cinturas, miopatia com fraqueza do membro
proximal, convulsdes, deméncia).

= Associacao com sindrome de Fanconi.

= Baixa estatura, cifoscoliose, pés cavos.

= Endocrinopatias multiplas (diminuicdo da
excrecao 11-hidroxicorticéides).

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica e neurologica.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia
da gravidade do comprometimento
cardiovascular e da magnitude do
procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

= A acidose deve ser corrigida de forma
pré-operatoria, se possivel. Pacientes com
acidemia lactica nao devem receber solucao
de Ringer lactato. O estresse, como visto
no perioperatorio ou no curso de infecgdes,
pode aumentar a demanda por adenosina
trifosfato em niveis acima dos quais o
paciente pode produzir.

= O envolvimento bulbar e a fraqueza dos
mUsculos da faringe aumentam o risco de
aspiracao perioperatoria.

= O bloqueio atrioventricular de segundo
ou terceiro grau, o bloqueio do ramo
ou bloqueio fascicular sao comuns. O
bloqueio de terceiro grau pode ocorrer
€ um marcapasso temporario devera
estar disponivel.
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= Pacientes com SKS podem ser
particularmente sensiveis aos agentes de
inducéo. Os opioides ou outros farmacos que
inibem a unidade respiratéria devem ser
usados com cautela.

« E razoavel evitar a succinilcolina em
pacientes com miopatia significativa
devido ao risco de uma resposta
hipercalémica exagerada. Os bloqueadores
neuromusculares nao despolarizantes devem
ser administrados de forma incremental
€ com a monitoracao apropriada, se
necessario. Nao existe relacdo com a
Hipertermia Maligna.

= A deterioracao clinica pos-operatoria foi
relatada. Pode ser necessaria a manutencao
de ventilacdo mecanica pds-operatoria.
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Keutel, Sindrome de

Descricao

A sindrome de Keutel (SK) é uma doenca autosso-
mica recessiva caracterizada por calcificacao di-
fusa de cartilagens, braquitelefalangia, estenose
pulmonar e hipoplasia do terco médio da face. A
calcificacdo das cartilagens traqueobronquicas é
um achado radiolégico incomum em lactentes e
criancas menores de 15 anos. A mutacao ocorre
na matriz da proteina Gla. A SK esta relacionada
a consanguinidade. Outras caracteristicas sao a
surdez, baixa estatura, erupcoes cutaneas, neo-
plasia de tiroide, enfisema pulmonar, hipertensao
arterial e presenca de cardiopatias congénitas.
Apresenta uma prevaléncia de 1:1.000.000 e foi
descrita inicialmente por J Keutel (Keutel J, Jor-
gensen G, Gabriel P. A new autosomal recessive
hereditary syndrome. Multiple peripheral pul-
monary stenosis, brachytelephalangia, inner ear
deafness, ossification or calcification of cartilages.
Dtsch Med Wochenschr. 1971;96:1676-81).



Fig.: Tomografia computadorizada de torax de pacien-
te com sindrome de Keutel evidenciando processo de
calcificacdo traqueobrdnquica. Modificada de: Khos-
roshahi HE, Sahin SC, Akyuz Y et al. Long term follow-
-up of four patients with Keutel syndrome. Am J Med
Genet Part A. 2014;164A:2849-56.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (hipoplasia do terco médio
da face).

= Cardiopatias congénitas (comunicacao
interventricular e interatrial, estenose
pulmonar).

» Alteracdes respiratérias (anomalias nas
cartilagens traqueobronquicas, infeccoes de
vias aéreas, asma bronquica).

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliacao radioldgica.

= Avaliacao cardioldgica e pulmonar.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com a via
aérea dificil deve estar prontamente disponivel,
incluindo dispositivos de laringoscopia indireta.

= Selecdo criteriosa das drogas anestésicas.
As consideracoes anestésicas para pacientes
com SK devem equilibrar adequadamente
a demanda e a oferta de oxigénio ao
miocardio, com a manutencao da frequéncia
cardiaca, contratilidade, pressao de
enchimento e resisténcia vascular periférica
conforme a necessidade. Monitorizacao
invasiva na dependéncia da gravidade do
comprometimento cardiovascular e da
magnitude do procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite bacteriana.

Referéncias
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King-Denborough, Sindrome de

Descricao

A sindrome de King-Denborough (SKD) é uma mio-
patia congénita com anormalidades musculo-es-
queléticas e definitivamente associada a suscep-
tibilidade a Hipertermia Maligna (MH). Também
podem compor a sindrome: alteracdes oculares
(ptose e fenda palpebral antimongolica, hiperte-
lorismo, epicanto bilateral), orelhas de implan-
tacdo baixa, clinodactilia, prega palmar Unica,
hipotonia, hiperextensibilidade articular e retardo
do desenvolvimento motor. A KDS é uma heranca
autossomica dominante; esporadica de incidéncia
de 1:200.000. O eponimo esta relacionado a King
e Denborough (King JO, Denborough MA, Zapf PW.
Inheritance of malignant hyperpyrexia. Lancet.
1972;1:365-70).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Hipoplasia maxilar.

= Micrognatia.

= Palato arqueado.

= Hipotonia muscular.

= Hiperextensibilidade articular.

= Pectus excavatum.

= Escapulas aladas.

= Lordose lombar e escoliose toracica.

= Condicao associada a Hipertermia Maligna.
= Alteracdes respiratorias.

= Alteragdes neuromusculares.

Considerada como uma sindrome de Noonan-like.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao radiologica (alteragdes vertebrais).

= Avaliacao pulmonar.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
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disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Evitar agentes desencadeantes da
Hipertermia Maligna.

= Uso criterioso de bloqueadores neuromusculares.

= Preferéncia por técnicas de anestesia regional.

Referéncias
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Kinsbourne, Sindrome de

Descricao

Heranca autossomica dominante; doenca neuro-
logica rara que afeta, principalmente, criancas
previamente higidas, na faixa etaria entre seis e
trinta e seis meses, caracterizada pela presen-
ca de opsoclonia (movimentos oculares rapidos,
irregulares, horizontais e verticais), mioclonias
que podem afetar tronco, extremidades ou face
e ataxia cerebelar. Pode ser considerada uma
sindrome paraneoplasica pela associacdo com
neuroblastomas, ganglioneuroma e hepatoblas-
tomas. A doenca também pode ser precedida por
diferentes infeccoes virais (Epstein Barr, encefa-
lite de St. Louis, Coxsackie, virus vacinais (imu-
nizacdes)), meningite asséptica e infeccao por
Mycoplasma pneumoniae. Afeta 1:10.000.000 de
pessoas ao ano. Esta doenca também é conheci-
da por sindrome da opsoclonia-mioclonia-ataxia
cerebelar foi descrita em 1962 pelo austriaco
Marcel Kinsbourne (Kinsbourne M. “Myoclonic
encephalopathy of infants”. J Neurol Neurosurg
Psychiatr. 1962;25(3):271-6).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Mioclonias.

= Ataxia cerebelar.

= Sialorreia.

= Letargia.

= Considerada sindrome paraeoplasica (ocorre
em 3% dos neuroblastos, havendo remissao
dos sintomas apos a retirada da neoplasia.
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Recomendacées perioperatoérias

= Antever as potenciais dificuldades de
manejo das vias aéreas devido a presenca
das anomalias craniofaciais. A capacidade
de realizar uma ventilacao adequada com
mascara deve ser avaliada antes do uso
de agentes depressores. O equipamento
apropriado para lidar com a via aérea dificil
deve estar prontamente disponivel, incluindo
dispositivos de laringoscopia indireta.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao volémica,
sangramento, temperatura e eletrolitos. Acessos
vasculares adequados para o porte da cirurgia.

= Selecao criteriosa de drogas anestésicas. O
uso da succinilcolina apresenta risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. Relaxantes
musculares nao despolarizantes produzem
uma resposta prolongada em pacientes com
disturbios do SNC com hipotonia. Drogas
que desencadeiam ou agravam opsoclonias
e mioclonias, como cetamina e etomidato,
deverao ser evitadas nesses pacientes.

= Neuroblastoma localizado na adrenal
ocorre levar a liberacao de catecolaminas
potencializando efeitos simpaticomiméticos
(cetamina).
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Klinefelter, Sindrome de

Descricéo

A sindrome de Klinefelter (SK) é uma anomalia
dos cromossomos sexuais em que o pacien-
te possui um cariotipo 47, XXY. A SK é a causa
mais comum de hipogonadismo e infertilidade
masculina. Individuos afetados também podem
apresentar problemas comportamentais. Existe
uma variabilidade fenotipica significativa, e os
cariotipos XXXY, XXXXY, XXYY e alguns padroes
de mosaico exibem caracteristicas da sindrome
de Klinefelter em graus variados. Os pacientes
sao mais propensos a ser intelectualmente com-
prometidos do que pacientes do XXY. Apresenta
uma incidéncia de 1:500-700 nascidos vivos mas-
culinos. O eponimo esta relacionado ao ameri-
cano Harry Fitch Klinefelter Jr. (Klinefelter Jr



HF, Reifenstein Jr EC, Albright F. Syndrome cha-
racterized by gynaecomastia, aspermatogenesis
without A-Leydigism and increased excretion of
follicle-stimulating hormone. Journal of Clinical
Endocrinology, Baltimore, 1942;2:615-27.

Fatores complicadores potenciais

= Obesidade.

= Cardiopatias congénitas.

= Estatura relativamente baixa, com
extremidades longas, osteoporose, escoliose,
clinodactilia e sinostose radioulnar.

= Hipogonadismo.

= Diabetes mellitus.

= Doencas autoimunes.

= Bronquite cronica, infeccoes respiratorias de
repeticao.

= Paciente nao cooperativo. Os pacientes
frequentemente exibem problemas
comportamentais, incluindo agressividade que
pode dificultar a inducao suave da anestesia.

Recomendac¢obes perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica e neurolodgica.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Geralmente os pacientes demandam grande
atencao no pré-operatorio, e podem se
beneficiar da pré-medicacao.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.

» E necessario o controle adequado dos niveis
glicémicos evitando hiperglicemia grave e,
sobretudo, hipoglicemia durante o periodo
perioperatorio. Periodos de jejum prolongado
devem ser evitados.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite bacteriana.
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Klippel-Feil, Sindrome de
(Klippel-Feil, Sequéncia de)

Descricao

Anomalia congénita caracterizada por um nimero
reduzido de vértebras cervicais ou hemivertebrais
multiplas fundidas em uma Unica massa ossea,
produzindo um pescoco curto e largo com movi-
mento limitado. A linha de cabelo baixa é outra
caracteristica constante. Uma longa lista de ca-
racteristicas associadas inclui torcicolo, assimetria
facial, escoliose, cifose, Dispneia, disfagia, palato
fendido, micrognatia, retardo mental, surdez,
estrabismo, nistagmo, quadriplegia espastica,
ataxia, parestesias e anormalidades musculares.
Transtorno autossomico dominante ou esporadi-
co. Mutagdes em varios genes podem resultar na
sindrome, mais comumente no gene GDF6. Ocorre
de forma isolada ou como parte de sindromes.
Incidéncia aproximada de 1:42.000 nascidos vivos.

As mulheres sao mais acometidas com a sindrome
de Klippel-Feil (65%). A forma grave desta sindrome
é conhecida como iniencefalia (retroflexao extrema
da cabeca, espinha bifida e defeitos no osso occipi-
tal). Quando associada a sindrome de Bonnevie-Ul-
lrich, é chamada de doenca de Nielsen.

Em 1912 os franceses Maurice Klippel e André Feil
fizeram uma interpretacao abrangente da anoma-
lia (Klippel K, Feil A. Un cas d’absence des verte-
bres cervicales avec cage thoracique remontant
jusqu’ a la base du crane (cage thoracique cer-
vicale). Nouvelle iconographie de la Salpétriére,
Paris, 1912;25:223-50).

Fig.: Tomografia computadorizada tridimensional de co-
luna cervical e térax mostrando fusdo de vértebras C4-7
com escapula esquerda elevada (a) Um prolongamento
o0sseo liga a escapula esquerda com a lamina vertebral
(b). Modificado de: Ahuja V, Kazal S, Gombar S et al.
Glidescope® for predicted difficult airway in Klippel-Feil
syndrome. J Anaesthesiol Clin Pharmacol. 2012;28:532-4.

Fatores complicadores potenciais

= Alteracdes nas costelas e nas vértebras.
= Fenda palatina.
= Escoliose.
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= Surdez.

+ Torcicolo congénito.

= Pescoco curto.

= Alteracoes respiratorias.

= Cardiopatias congénitas (defeitos do septo
ventricular).

= Alteracbes renais.

= Agenesia sacral.

= Condicao associada a outras doencas
(malformacéo de Arnold-Chiari, sindrome de
Down).

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao radiologica (alteragcoes nas costelas
e nas vértebras)

= Avaliacao cardioldgica e renal.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais e rigidez da coluna cervical.
A capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada
antes do uso de agentes depressores. O
equipamento apropriado para lidar com a
via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta. As alteracoes da coluna
cervical superior pode estar associadas a
comprometimento neuroldgico. As sequelas
neuroldgicas incluem sincope, paraplegia,
hemiplegia, paralisias de nervos cranianos ou
cervicais.

= Cuidado especial com o posicionamento.

= Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracao quanto ao
modo de metabolismo na escolha de drogas
anestésicas.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.

= Profilaxia antibioética da endocardite
bacteriana.
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Klippel-Trenaunay, Sindrome
de (Klippel-Trenaunay-Weber,
Sindrome de)

Descricao

Uma sindrome rara caracterizada por malfor-
magdes hemangiomatosas capilares congénitas
unilaterais e cavernosas do sistema arteriove-
noso, crescimento excessivo de certos dedos e
alteracbes osteo-hipertroficas de uma extremi-
dade. Varizes geralmente envolvem as pernas,
nadegas, abdomen e tronco inferior. Anomalias
vasculares podem estar presentes no nascimento
ou podem aparecer na infancia. A medida que a
crianca cresce, o membro envolvido pode apre-
sentar hipertrofia e varias veias podem aparecer.
Muitas vezes, ha um atraso mental leve. A maio-
ria dos casos relatados sao esporadicos, e a base
genética da sindrome é desconhecida, entretan-
to alguns casos estdo relacionados a mutacoes
no gene VG5Q. Clinicamente, esta sindrome se
assemelha a sindrome de Sturge-Weber.

Em 1900, Maurice Klippel e Paul Trénaunay rela-
taram um paciente com hipertrofia assimétrica
dos tecidos moles e ossos, juntamente com lesoes
hemangiomatosas da pele (Klippel M, Trénaunay P.
Du naevus variqueux ostéohypertrophique. Archi-
ves générales de médecine, Paris, 1900;3:641-72).

Parkes Weber em 1907 descreveu mais trés casos
e em 1918 adicionou o componente fistulas arte-
riovenosas e, posteriormente, o eponimo triplo
entrou em uso.

Fatores complicadores potenciais

= Alteracdes cardiovasculares e hepaticas.

= Hemorragias (espontaneas ou por trauma).

= Malformacdes arteriovenosas no sistema
nervoso central.

= Hemorragia subaracnoidea e sindrome
da compressao radicular por hematoma
desencadeadas por gestacao, hipertensao,
esforco fisico e tosse.

= Coagulacao intravascular disseminada,
trombocitopenia, hipofibrinogenemia e aumento
dos produtos de degradacao da fibrina.



= Hemangiomas no pescoco, no tronco e nos
membros.

= Varizes.

= Hipertrofia de membros inferiores e superiores.

Recomendacdes perioperatorias

* Avaliacdo cardioldgica e hematologica.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao volémica,
sangramento, temperatura e eletrolitos. Acessos
vasculares adequados para o porte da cirurgia.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.

= Nos casos de comprometimento da funcao
hepatica, farmacos metabolizados pelo figado
devem ser utilizados com cautela.

= Evitar bloqueios anestésicos.
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Kounis, Sindrome de

Descricao

Clinicamente a sindrome de Kounis (SK) é defini-
da como o surgimento concomitante de reacao
alérgica e sindrome coronariana aguda secunda-
ria a vasoespasmo. Duas variantes sao descritas:
tipo I, que ocorre em pacientes com artérias
coronarias normais, e o tipo Il, que ocorre em
pacientes com doenca ateromatosa angiografica-
mente demonstrada, nos quais a reacao alérgica
pode ocorrer e provocar vasoespasmo e ruptura
da placa de ateroma. O tipo Il inclui pacientes
com trombose coronaria (incluindo trombose de
stents). Varias condicdes foram relatadas como
capazes de induzir a sindrome de Kounis, incluin-
do medicamentos, alimentos, picada de inseto e
exposicoes ambientais. O mecanismo pelo qual
esses alérgenos produzem vasoespasmo corona-
riano é a degranulacao mastocitaria e liberacao
de mediadores vasoativos (histamina, leucotrie-
nos, serotonina) e proteases (triptase, quinase).

A associacdo entre evento coronariano e reacao
alérgica aguda foi descrita pela primeira vez
em 1950 em um relato de caso de paciente com
reacao alérgica a penicilina . (Pfister CW, Plice
SG. Acute myocardial infarction during a prolon-
ged allergic reaction to penicillin. Am Heart J.
1950;40:945-7). O epOnimo esta relacionado ao
cardiologista grego Nicholas G Kounis, que foi o
primeiro a descobrir que os mesmos mediado-
res inflamatorios, liberados durante episodios
alérgicos agudos, também estao aumentados no
sangue ou na urina de pacientes que sofrem de
sindromes coronarianas agudas.

Fatores complicadores potenciais

= Dor precordial.

= Arritmias (taquicardia, elevacao do segmento
ST, bloqueio atrioventricular).

= Disfuncao ventricular.

= Precordialgia, vasoespasmo com choque
cardiogénico e assistolia .

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica.

= Corticosteroides, anti-histaminicos,
vasodilatadores (nitroglicerina) e bloqueadores
de canais de calcio sao Uteis.

= Selecao criteriosa das drogas anestésicas.
As consideragoes anestésicas para pacientes
com SK devem equilibrar adequadamente
a demanda e a oferta de oxigénio ao
miocardio, com a manutencao da frequéncia
cardiaca, contratilidade, pressao de
enchimento e resisténcia vascular periférica
conforme a necessidade.

= Evitar os opioides, como a morfina, codeina
e meperidina. O fentanil e seus derivados
devem ser os farmacos de escolha quando a
analgesia opioide é necessaria. Evitar dipirona
e acido acetilsalicilico.

= Evitar drogas que contenham sulfitos, como
preservativos (anestésicos locais)

= A epinefrina é necessaria na anafilaxia,
mas pode agravar a isquemia e induzir
vasoespasmo coronariano. Quando necessaria,
recomenda-se a adrenalina isenta de
metabissulfito de sddio em solugdo aquosa.
Ainda nao é consensual o seu uso na SK.

= Em pacientes com uso de beta-bloqueadores,
a epinefrina pode ser ineficaz. Também pode
promover mais vasoespasmo devido ao efeito
adrenérgico alfa sem oposicao. Glucagon pode
ser considerado.

= Estabilizadores de membrana dos mastocitos
podem ser usados.

Anestesia e Doencas Incomuns Coexistentes | 119



Referéncias

. Rodrigues MCL, Coelho D, Granja C. Farmacos que
Podem Provocar Sindrome de Kounis. Rev Bras Anes-
tesiol. 2013;63(5):426-8.

. Sanchez VO, Roca LC, Moreno AP. Sindrome de Kou-
nis intraoperatoria com melhoria das alteragoes ele-
trocardiograficas e da situacdo hemodinamica apos a
administracao de nitroglicerina. Rev Bras Anestesiol.
2014;64(4):281-5.

. Juste JFM, Garces TR, Enguita RG et al. Complica-
coes cardiacas em sindrome de Kounis tipo | induzida
por metamizol. Rev Bras Anestesiol. Rev Bras Anes-
tesiol. 2016;66(2):194-6.

Kugelberg-Welander, Doenca de
(Atrofia Muscular Espinhal tipo lll;
Atrofia Muscular Espinhal Juvenil)

Descricao

A doenca de Kugelberg-Welander ¢ uma heranca
autossOmica recessiva caracterizada por atrofia
Muscular espinhal por degeneracao celular do
corno anterior levando a deformidades esquelé-
ticas, cifoescoliose e contraturas. O defeito ge-
nético esta localizado no gene SMN1. Esta doenca
do neurdnio motor inferior geralmente tem seu
inicio na infancia, com expectativa de vida nor-
mal. A fraqueza muscular e a atrofia geralmente
comecam com os musculos proximais dos mem-
bros. O eponimo esta relacionado aos suecos Erik
Klas Henrik Kugelberg e Lisa Welander (Kugelberg
E, Welander L. Heredofamilial juvenile muscular
atrophy simulating muscular dystrophy. Archives
of Neurology, Chicago, 1956;75: 500).

Fatores complicadores potenciais

= Atrofia muscular espinhal.

= A eletromiograma mostra evidéncias de
desnervacao e reinervacao, com fibrilacoes e
fasciculacoes.

= Alteracoes neuromusculares (Fraqueza e atrofia
muscular comecando nos musculos proximais
dos membros, especialmente da cintura.
Mais tarde, a fraqueza muscular envolve a
musculatura distal. O inicio da fraqueza pode
ser assimétrico. Pode haver pseudo-hipertrofia
dos musculos da panturrilha (aparecendo
Hipertrofiado em comparacdo com os musculos
das coxas atrofiadas)).

= Cifoescoliose.

= Alteracoes respiratorias (infeccoes
respiratdrias de repeticao).
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= Arritmias (taquiarritmias atriais e bloqueio
atrioventricular).

= Apneia do sono.

= Refluxo gastroesofagico.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacdo pulmonar e cardioldgica.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
aspiracao. Portanto, nos pacientes portadores
de refluxo gastroesofagico é desejavel incluir
na medicacao pré-anestésica farmacos que
aumentem o pH gastrico.

= Evitar bloqueio neuromuscular. O uso da
succinilcolina apresenta risco potencial de
hipercalemia nestes pacientes. Relaxantes
musculares nao despolarizantes produzem uma
resposta exagerada e prolongada em pacientes
com distarbios do SNC com hipotonia.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= A sedacao pré-operatoria deve ser evitada.
As reservas pulmonares limitadas, o acumulo
de secrecoes e 0 aumento da sensibilidade a
depressao respiratoria sao deletérios.

= Anestesia espinhal/epidural devera ser evitada
em razao de deformidades de coluna.

= Atencao meticulosa a ventilacdao (modo, PEEP,
volumes correntes apropriados, pressoes de
pico de via aérea).

= As técnicas nao invasivas de suporte
respiratério, como CPAP/BiPAP, facilitam o
manejo pos-operatorio nesses pacientes.

= Dada a condicao respiratoria coexistente,
recomenda-se fisioterapia e monitoramento
pos-operatorio da funcao respiratoria.
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Langer-Giedion, Sindrome de
(Tricorrinofalangeana Tipo I,
Sindrome)

Descricao

Sindrome ocasionada pela Delecdo do segmento
8q24.11-q24.13, caracterizada por uma combina-
cao de retardo mental e outras anormalidades
fisicas, incluindo exostoses multiplas, facies pe-
culiar e pele redundante. As caracteristicas fa-
ciais incluem um nariz bulboso com septo e asas
espessados, filtrum proeminente, labios finos e
micrognatia. Durante os primeiros cinco anos de
vida, as infeccoes respiratorias sdo recorrentes.
Presente desde o nascimento. Ambos os sexos
sdo afetados. Esta sindrome foi descrita pelos ra-
diologistas Leonard O. Langer Jr (1968) e Andreas
Giedion (1966).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Micrognatia/retrognatia.

= Alteracoes vertebrais.

= Escoliose.

= Frouxidao articular.

= Costelas pequenas.

= Cardiopatias congénitas.

= Convulsoes.

= Alteragoes respiratorias.

= Alteracoes neuromusculares.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica e pulmonar.

= Avaliacao das vias aéreas superiores.
Antever as potenciais dificuldades
de manejo das vias aéreas devido a
presenca das anomalias craniofaciais. A
capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada

antes do uso de agentes depressores. O
equipamento apropriado para lidar com a
via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Avaliacao radiologica (alteracoes nas costelas
e nas vértebras).

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes
e a intubacdo em sequéncia rapida devem
ser consideradas. Nesta configuracao, um
agente bloqueador neuromuscular de acao
rapida pode ser necessario. Entretanto,
uma resposta exagerada e prolongada
pode ser observada em pacientes com
distUrbios neuromusculares.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia
da gravidade do comprometimento
cardiovascular e da magnitude do
procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibiética da endocardite
bacteriana.
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Laron, Sindrome de

Descricao

Distirbio autossomico, recessivo, caracterizado
pela baixa estatura associada a niveis de hormonio
de crescimento normais ou elevados, e niveis séri-
cos baixos do fator de crescimento insulina-like tipo
1 (IGF-1). Ocorre incapacidade de responder nor-
malmente ao hormédnio do crescimento de origem
enddgena ou exogena. As caracteristicas clinicas
sdo indistinguiveis da deficiéncia de hormonio de
crescimento isolada nao tratada. A doenca é cau-
sada por mutacoes no gene GHR no cromossomo
5. Além do nanismo, esses pacientes podem ter
anormalidades craniofaciais, metabdlicas, muscu-
loesqueléticas e genitourinarias. O eponimo esta
relacionado ao endocrinologista pediatrico Zvi La-
ron (Laron Z, Pertzelan A, Mannheimer S. Genetic
pituitary dwarfism with high serum concentration
of growth hormone - A new inborn error of meta-
bolism? Israel Journal of Medical Sciences, Tel Aviv,
March-April 1966;2(2): 152-1955).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (fronte proeminente,
achatamento da base nasal, hipoplasia da
mandibula).

= As dimensdes da orofaringe sao pequenas. Os
pacientes podem ser propensos a morbidade
neurologica e disturbios do sono.

= Baixa estatura.

= Estenose espinhal (estenose de forame

magno).

Alteracoes degenerativas precoce da

articulacao atlanto-odontoide. Instabilidade

atlantoaxial (hipoplasia odontédide/ os

odontoideum).

= Mielopatia.

= Cifoescoliose.

= Pneumopatia restritiva.

= Hipertensao pulmonar.

= Convulsoes.

Hidrocefalia.

Recomendac¢des perioperatorias

= Antever as potenciais dificuldades de manejo
das vias aéreas devido a presenca das
anomalias craniofaciais.

Evitar sedacdo pré-operatoria. As reservas
pulmonares limitadas e a dismorfia facial
dificultam a existéncia de uma via aérea segura.
Avaliacao radiologica da coluna cervical.
Evitar manobras de hiperextensao e
hiperflexao da coluna cervical. Preparo
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para via aérea dificil (a laringoscopia deve
ser realizada com tracao axial devido a
instabilidade cervical).

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Evitar situacoes de aumento da pressao
intracraniana. Uso profilatico de lidocaina
venosa em bolus para atenuar respostas a
laringoscopia e intubacao traqueal.

= Atencao meticulosa a ventilacao (modo, PEEP,
volumes correntes apropriados, pressoes de
pico de via aérea).

= A anestesia regional (neuroaxial e bloqueios
periféricos), ndo apresenta contraindicacao,
€ benéfica. Entretanto, em virtude da baixa
estatura, as doses dos anestésicos locais
deverao ser individualizadas. Pequenos
volumes anestésicos produzem bloqueios
extensos. A presenca de escoliose esta
aumentada nestes pacientes, o que pode
dificultar a puncdes no neuroeixo.

» E necessario o controle adequado dos niveis
glicémicos evitando hiperglicemia grave e,
sobretudo, hipoglicemia durante o periodo
perioperatorio. Periodos de jejum prolongado
devem ser evitados.

= As técnicas nao invasivas de suporte
respiratorio, facilitam o manejo pos-
operatorio nesses pacientes.

= Dada a condigao respiratoria coexistente,
recomenda-se fisioterapia e o monitoramento
pos-operatério da funcao respiratoria.

Referéncias

. Kornreich L, Horev G, Schwarz M et al. Laron Syn-
drome abnormalities: spinal stenosis, os odontoi-
deum, degenerative changes of the atlanto-odontoid
joint, and small oropharynx. Am J Neuroradiol.
2002;23(4):625-31.

. Bhatia K, Cockerham R. Anaesthetic management
of a parturient with Laron syndrome. Int J Obstet
Anesth. 2011;20(4):344-6.

Larsen, Sindrome de

Descricao

Heranca autossomica dominante, relacionada
a mutacao no gene FLNB; a variante recessiva
também foi descrita. E uma sindrome de luxa-
¢coes congénitas multiplas associadas a anomalias
osseas, incluindo flat facies com regiao frontal



proeminente. Foi incialmente descrita por Larsen
e colegas (Larsen LJ, Schottstaedt ER, Bost CF.
Multiple congenital dislocations associated with
characteristic facial abnormality. Journal of Pe-
diatrics, St. Louis, 1950;37: 574-81).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Fenda palatina.

= Alteracdes vertebrais (vértebras cervicais
hipoplasicas, instabilidade cervical).

= Luxacoes.

= Pectus excavatum.

= Cardiopatias congénitas (defeitos do septo
atrial, defeitos do septo ventricular, prolapso
de valva mitral, insuficiéncia aortica).

= Anomalias na laringe e na traqueia
(laringotraqueomalacia).

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica e pulmonar.

= Avaliacdo radiolégica (anomalias vertebrais).

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Preparo
para via aérea dificil (a laringoscopia deve
ser realizada com tracao axial devido a
instabilidade cervical). Risco de extubacao
dificil (obstrucao infraglotica).

= Evitar manobras de hiperextensao e
hiperflexao da coluna cervical.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdao em areas de pressao.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.

= Profilaxia da endocardite bacteriana.

Referéncias

. Michel TC, Rosenberg AL, Polley LS. Obstetric
anesthetic management of a parturient with Lar-
sen syndrome and short stature. Anesth Analg.
2001;92:1266-7.

. Morishima T, Sobue K, Tanaka S et al. Sevoflurane for
general anaesthetic man-agement in a patient with
Larsen syndrome. Paediatr Anaesth. 2004;14:194-5.

Leiden, Deficiéncia do Fator V de

Descricao

A deficiéncia do Fator V de Leiden (DFVL) é a
causa hereditaria conhecida mais comum de
trombofilia. Esta presente em aproximadamente
5% da populacao caucasiana. Entretanto, apenas
1% desta populacao sao homozigotos para o Fator

V de Leiden e possuem um quadro mais grave.
Nessa doenca autosomica dominante, ha uma
interferéncia na atuacao da proteina C, na sua
forma ativada, causando uma predisposicao a
hipercoagulabilidade e a trombose. Seu nome foi
dado em referéncia a cidade de Leiden (Holanda)
onde foi identificada por R. Bertina e colegas em
1994 (Bertina RM, Koeleman BP, Koster T et al.
Mutation in blood coagulation factor V associated
with resistance to activated protein C. Nature.
1994;369(6475): 64-7).

Fatores complicadores potenciais

= Trombose venosa profunda.

= Embolia pulmonar.

= Acidente vascular cerebral.

= Ataque isquémico transitorio.
= Infarto agudo do miocardio.

= Terapia anticoagulante.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao e orientacao hematoldgica.

= Tromboprofilaxia medicamentosa e mecanica.

= A anestesia regional pode ser realizada em
casos selecionados.

Referéncias

. Donahue BS. Factor V Leiden and perioperative risk.
Anesth Analg. 2004;98(6):1623-34.

. Harnett MJ, Walsh ME, McElrath TF et al. The use of
central neuraxial techniques in parturients with factor
V leiden mutation. Anesth Analg. 2005;101(6):1821-3.

. Ortega MP, Villarroya BI, Perales PO et al. Analgesia
for childbirth in a patient with factor V Leiden mu-
tation. Rev Esp Anestesiol Reanim. 2007;54(1):41-4.

. Erkalp K, Comlekci M, Inan B et al. Regional block
anesthesia in a patient with factor V Leiden muta-
tion and axillary artery occlusion. Local Reg Anesth.
2011;4:7-10.

Leigh, Sindrome de

Descricao

Esta doenca clinicamente heterogénea é caracte-
rizada por degeneracdo da substancia cinzenta e
necrose focal do tronco encefalico. A doenca tem
sido associada principalmente a deficiéncias de
complexos mitocondriais (genomas mitocondriais),
mas também tem sido associada a outras anor-
malidades, como a deficiéncia de piruvato carbo-
xilase. Parece que defeitos em uma variedade de
genes envolvidos no metabolismo energético, em
particular os genes mitocondriais, podem causar
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este fenotipo clinico. O curso clinico da doenca é
marcado por remissoes e exacerbacdes agudas. A
sindrome de Leigh afeta 1:40.000 recém nascidos,
sendo no entanto mais comum em determinadas
populagdes. Nas lIlhas Faroé atinge 1:1.700 recém
nascidos. O eponimo esta relacionado a Denis Leigh
que descreveu a sindrome em 1951 (Leigh D. Suba-
cute necrotizing encephalomyopathy in an infant. J
Neurol Neurosurg Psychiatry. 1951;14:216-21).

Fatores complicadores potenciais

Alteracoes oculares (oftalmoplegia externa,
nistagmo, anomalias pupilares, atrofia
optica, cegueira).

Perda de audicao.

Alteracdes pulmonares (sibilancia, pneumonia
por aspiracao, respiracoes de Cheyne-Stokes,
hipoventilacao, apneia central, insuficiéncia
respiratoria).

0 estado respiratorio pode ser agudamente
agravado pela cirurgia, anestesia geral ou
doenca intercorrente.

Cardiomiopatia hipertrofica.

Alteracoes neurologicas: degeneracao da
substancia cinzenta, necrose focal do tronco
encefalico, lesdes simétricas no terceiro
ventriculo, ganglios basais, cerebelo e
medula espinhal. O cortex é poupado. As
manifestacoes clinicas variaveis incluem
atraso no desenvolvimento, hipotonia,
convulsoes, fraqueza, tremor, ataxia,
reflexos do tendao profundo ausentes.
Retardo de crescimento.

Escoliose.

Recomendac¢odes perioperatorias
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Avaliacao pulmonar e neuroldgica.

Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

Monitorizac&o invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

A acidose deve ser corrigida de forma
pré-operatoria, se possivel. Pacientes com
acidemia lactica nao devem receber solucdo
de Ringer lactato. O estresse, como visto

no perioperatério ou no curso de infeccoes,
pode aumentar a demanda por adenosina
trifosfato em niveis acima dos quais o
paciente pode produzir.

E necessario o controle adequado dos niveis
glicémicos evitando hiperglicemia grave e,
sobretudo, hipoglicemia durante o periodo
perioperatorio. Periodos de jejum prolongado
devem ser evitados.

= Os pacientes podem estar em maior risco
de broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado
de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes
e a intubacdo em sequéncia rapida devem
ser consideradas.

= 0 uso cronico de medicamentos
anticonvulsivantes pode alterar o
metabolismo de alguns medicamentos
anestésicos.

= Manutencao da temperatura corporal.

» E razoavel evitar a succinilcolina em
pacientes com miopatia significativa
devido ao risco de uma resposta
hipercalémica exagerada. Os bloqueadores
neuromusculares ndo despolarizantes
devem ser administrados de forma
incremental e com a monitoracao
apropriada, se necessario.

= A deterioracao clinica pos-operatoria foi
relatada. Os pacientes podem ter respostas
anormais a hipoxia e a hipercarbia, além
da fraqueza muscular. Pode ser necessaria
a manutencao de ventilacdo mecanica pos-
operatoria.
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Lenz-Majewski, Sindrome de

Descricao

A sindrome de Lenz-Majewski (SLM) é uma doen-
ca rara de etiologia desconhecida caracterizada
por hiperostose, macrocefalia, hipertelorismo,
atresia coanal, nanismo, cutis laxa, sinfalangismo
proximal, sindactilia, braquidactilia e retardo men-



tal. Ocorre esclerose esquelética progressiva,
e algumas caracteristicas lembram a Progeria.
Presente desde o nascimento. Acredita-se que
a SLM seja transmitida como uma caracteristica
autossomica dominante.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Estenose ou atresia coanal.

= Térax rigido.

= Micrognatia.

= Contraturas.

= Atrofia cerebral.

= Alteracdes respiratorias.

= Alteragdes neuromusculares.
= Alta mortalidade neonatal.

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacdo radiolégica (anomalias nas costelas).

= Avaliacao neurologica e pulmonar.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= A estenose ou atresia coanal exige
intervencao de emergéncia, pois leva
precocemente a insuficiéncia respiratoria. O
tratamento inicial consiste na manutencao
da via aérea oral (intubacao orotraqueal,
se necessaria) até a correcéo cirlrgica
definitiva, a qual deve restabelecer o fluxo
aéreo nasal.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso
de relaxante muscular nao despolarizante
apresenta eficacia imprevisivel.

= A anestesia regional pode ser realizada em
casos selecionados.

= Dada as condigoes respiratorias coexistentes,
recomenda-se fisioterapia e o monitoramento
pos-operatorio da funcao respiratdria.

Referéncias

. Font A, Casas JI, Koller T et al. Anaesthetic mana-
gement of a child affected by Lenz-Majewski syn-
drome: a case report: 10AP2-3. Eur J Anaesthesiol.
2013;30(Suppl.51):159-60.

LEOPARD, Sindrome (Lentiginose
Multipla)

Descricao

A sindrome LEOPARD (SL) ¢ uma doenca congé-
nita rara que pode se manifestar com anomalias
cardiacas, lentiginoses multiplas, hiperteloris-
mo, retardo de crescimento e surdez. Heranca
autossomica dominante de expressao variavel;
mutacoes no gene PTPN11 localizado no segmen-
to 12q24.1. LEOPARD ¢é acronimo para Lentigines,
Electrocardiographic conduction, Ocular hyper-
telorism, Pulmonary stenosis, Abnormalities of
genitdlia, Retardation of growth e Deafness.

Fig.: Facies de paciente com Sindrome LEOPARD: len-
tiginoses, hipertelorismo e protusdao da lingua (a,b).
Modificado de: Cancado FHSQ, da Silva LCP, Taitson PF
et al. Do you know this syndrome? Leopard syndrome.
An Bras Dermatol. 2017;92(1):127-9

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (assimetria facial).

= Prognatismo.

= Cardiopatias congénitas (cardiomiopatia
hipertrofica obstrutiva por estenose pulmonar
e/ou estenose subaortica).

= Arritmias (disturbio de conducéo).

= Pectus carinatum.

= Escapulas aladas.

= Cifose.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao radiologica.

= Avaliacao cardioldgica e pulmonar.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
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a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Selegao criteriosa das drogas anestésicas.
As consideragdes anestésicas para pacientes
com SL devem equilibrar adequadamente
a demanda e a oferta de oxigénio ao
miocardio, com a manutencao da frequéncia
cardiaca, contratilidade, pressao de
enchimento e resisténcia vascular periférica
conforme a necessidade.

* Monitorizacdo invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirurgico.

= Profilaxia da endocardite bacteriana.

Referéncias

. Yeoh TY, Wittwer ED, Weingarten TN et al. Anesthe-
sia and LEOPARD syndrome: a review of forty-nine
anesthetic exposures. J Cardiothorac Vasc Anesth.
2014;28(5):1243-50.

Loeys-Dietz, Sindrome de

Descricao

A sindrome de Loeys-Dietz (SLD) é um distirbio do
tecido conectivo com caracteristicas semelhantes
as da sindrome de Marfan (marfanoid habitus). As
caracteristicas comuns incluem risco aumentado
de aneurisma e disseccao de aorta ascendente,
e membros e dedos anormalmente longos . As
caracteristicas adicionais incluem hipertelorismo,
Gvula bifida, cicatrizacdo anormal e hematomas.
A heranca é autossomica dominante. A sindrome
de Loeys-Dietz foi identificada e caracterizada
pelos geneticistas pediatricos Bart Loeys e Harry
Dietz na Johns Hopkins University em 2005.

N = - ==
Fig.:(a) Vista ecocardiografia transgastrica da raiz da
aorta evidenciando aneurisma sem disseccao evidente;
(b)Esofago médio, duas camaras, eixo longitudinal da
raiz aortica. A substituicdo protética é evidente, com
uma excursao sistolica completa normal das cUspides
aorticas nativas reimplantadas (LA, atrio esquerdo; LV,
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ventriculo esquerdo; AO, raiz da aorta). Augoustides
JGT, Plappert T, Bavaria JE. Aortic decision-making in
the Loeys-Dietz syndrome: Aortic root aneurysm and
a normal-caliber ascending aorta and aortic arch. J
Thorac Cardiovasc Surg. 2009;138(2):502-3.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Fenda palatina.

= Craniossinostose.

= Alteracées osteoarticulares
(dolicoestenomelia, aracnodactilia,
camptodactilia, pés planos, escoliose,
hipermobilidade articular ou contraturas,
anomalias da coluna cervical).

= Pectus excavatum ou Pectus carinatum.

= Alteracoes neuroldgicas.

= Anomalias cardiovasculares (cardiopatias
congénitas (ducto arteriosus patente,
defeito do septo atrial, valva adrtica
bicUspide), regurgitacao aortica, dilatacao
da raiz da aorta, aneurisma e disseccao de
aorta ascendente).

= Instabilidade hemodinamica.

= Acesso vascular periférico limitado.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardiolégica

= Avaliacao radioldgica da coluna cervical.
Evitar manobras de hiperextensao e
hiperflexao da coluna cervical.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. A
dificuldade de adaptacao de mascara facial
devido a dismorfia facial e a limitacao da
mobilidade cervical dificultam a existéncia
de uma via aérea segura. Preparo para via
aérea dificil.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.
Selecao criteriosa das drogas anestésicas a
fim de evitar instabilidade hemodinamica.
Ecocardiografia transesofagica.

= Profilaxia antibiética da endocardite
bacteriana.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdao em areas de pressao. Adequada
protecao ocular devido a proptose.

= Correcao cirurgica da craniossinostose é um
desafio a pratica anestésica. Grupos de alto
risco incluem: peso <10kg, tempo cirlrgico
>5h, a presenca de sindromes craniofaciais
e reoperacoes.



= Monitorizacao rigorosa da reposicao
volémica, sangramento, temperatura
e eletrolitos. Acessos vasculares
adequados. Necessidade de
transfusao sanguinea macica e manejo
hemodinamico de lactentes com pequena
volemia. Embolia aérea venosa é uma
complicacao citada e pode preceder a
instabilidade hemodinamica.

= Uso profilatico de agentes antifibrinoliticos
(acido tranexamico).

= Risco de extubacao dificil pela presenca de
distratores para cirurgias de avanco facial.
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Lowe, Sindrome de
(Oculocerebrorrenal, Sindrome)

Descricao

Sindrome de distrofia oculocerebrorrenal ligada
ao cromossoma X, caracterizada por retardo
psicomotor grave, hiperatividade com movi-
mentos coreoatetoticos bizarros e gritos. As
pessoas afetadas tém olhos pequenos, glauco-
ma congénito, cataratas congénitas bilaterais,
estrabismo, hipotonia muscular e auséncia
de reflexos. Existe uma disfuncao tubular re-
nal que provoca proteinliria e acidose. Esta
sindrome é causada por um defeito no gene
OCRL1, que esta envolvido na polimeracao da
actina. Os sintomas aparecem na infancia com
predominancia no sexo masculino e com uma
prevaléncia de aproximadamente 1:500.000. O
eponimo esta relacionado ao pediatra ameri-
cano Charles Upton Lowe (Lowe CU, Terrey M,
MacLachlan EA. Organic aciduria, decreased
renal ammoniac production, hydrophthalmos,
and mental retardation. A distinct clinical en-
tity. American Journal of Diseases of Children,
Chicago, 1952;83:164-84).

R TAN =
Fig.: Facies tipica de paciente portador da sindrome
de Lowe.

Fatores complicadores potenciais

= Alteracées oculares (hidroftalmia, catarata,
opacidade do cristalino, nistagmo, glaucoma).

= Deficiéncia intelectual leve a moderada.
Alteracdes comportamentais (agressividade,
gritos).

= Retrognatismo.

= Alteracoes neuromusculares (hipotonia,
tremor intencional).

= Convulsoes.

= Alteracdes osteoarticulares (raquitismo
resistente a vitamina D, escoliose, cifose,
genu valgum, articulacoes hipermoveis,
osteomalacia, contraturas em flexao dos
dedos, baixa estatura).

= Alteracdes renais (acidose tubular renal,
aminoaciddria, proteinlria, perda de
carnitina, fosfaturia com hipofosfatemia,
faléncia renal).

= Associacao com a sindrome de Fanconi.

Recomendacées perioperatorias

= Avaliacado pulmonar e renal.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao volémica,
sangramento, temperatura e eletrdlitos
(fosfato, nivel de calcio ionizado). Acessos
vasculares adequados para o porte da cirurgia.

= Devido a acidose metaboélica cronica os
pacientes podem estar recebendo terapia
com bicarbonato cronico. A hipocalemia
estavel cronica geralmente é bem tolerada,
mas existe o risco de arritmia perioperatoria.
Hiperventilacao e hiperglicemia podem
diminuir ainda mais os niveis de potassio no
sangue e devem ser evitadas.
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= Os pacientes acidéticos sao mais sensiveis aos
opioides. A disfuncao renal tem implicacées
para a titulacao de fluidos no perioperatério
e para a escolha de drogas.

= As extremidades devem ser cuidadosamente
posicionadas e acolchoadas.

= Os pacientes podem ter pressao intraocular
elevada e as posicoes ou intervencoes que
elevem ainda mais a pressao intraocular
devem ser evitadas, quando possivel.
Pacientes com glaucoma podem fazer uso
cronico de colirios beta-bloqueadores.
Atropina e outros anticolinérgicos devem ser
evitados em pacientes com glaucoma.
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Lown-Ganong-Levine,
Sindrome de

Fatores complicadores potenciais

= Arritmias (taquicardia supraventricular
paroxistica).

= Palpitacoes.

= Tonturas.

= Dispneia.

= Sincope.

= Parada cardiaca.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica.

= Episddios de taquicardia reentrante
podem ser induzidos por estimulacao
simpatica e, portanto, é importante a
sedacao pré-operatoria.

= As drogas usadas para tratar a taquicardia
(adenosina ou beta-bloqueadores) podem
exacerbar a doenca das vias aéreas reativas.

= SituacOes perioperatorios de aumento
do tonus vagal, podem inibir a conducao
anterdgrada normal através do nodulo AV
e desencadear a conducao pelo trato com
pré-excitacédo (intervalo de PR curto).

= A terapia crénica com amiodarona pode
causar hipotiroidismo ou fibrose pulmonar.

Referéncias

. Sharma MK, Misra S. Anaesthetic management of a
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Lujan-Fryns, Sindrome de

Descricao

Na sindrome de Lown-Ganong-Levine (SLGL),
as fibras de James, que sao analogas as fibras
de Kent (sindrome de Wolff-Parkinson-White),
contornam o nd AV, mas inserem-se no feixe
His. Como consequéncia, o intervalo PR é curto,
mas nao ha onda delta porque a sequéncia de
despolarizacao ventricular é normal. A presen-
ca de fibras de James configura um potencial
circuito de reentrada com a possibilidade de
desenvolvimento de taquicardia supraventricu-
lar paroxistica. A sindrome foi descrita em 1952
(Lown B, Ganong WF, Levine SA. The syndrome
of short P-R interval, normal QRS complex and
paroxysmal rapid heart action. Circulation. 1952;
5(5):693-706).
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Descricao

A sindrome de Lujan-Fryns (SLF) € uma heranca
dominante ligada ao cromossoma X (mutacao no
gene MED12), reconhecida pelo retardo mental e
Marfanoid habitus. E uma dismorfia de frequén-
cia desconhecida que envolve especialmente o
sexo masculino. Apresenta dismorfismo facial (fa-
cies grosseira), aparéncia marfanoide, extremi-
dades em forma de cilindros longos e problemas
comportamentais. A hérnia diafragmatica e a
hipoplasia pulmonar sao anomalias que ocorrem
nesta sindrome. A SLF foi descrita por JE Lujan
(1984) e JP Fryns (1987) (Lujan JE, Carlin ME,
Lubs HA. A form of X-linked mental retardation
with marfanoid habitus. American Journal of Me-
dical Genetics, 1984,17: 311-22. Fryns JP, Buttiens



M. X-linked mental retardation with marfanoid
habitus. American Journal of Medical Genetics,
1987,28:267-74).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Micrognatia.

= Cardiopatias congénitas.

» Alteracdes diafragmaticas.

= AlteracOes geniturinarias e gastrintestinais.

= Alteracoes respiratorias (reserva pulmonar
limitada, hipoplasia pulmonar).

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracdes neuromusculares.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao radiologica (alteragcoes
diafragmaticas).

= Avaliacao pulmonar e cardiolégica

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacao adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Profilaxia da broncoaspira¢ao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco

aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes e
a intubagao em sequéncia rapida devem ser
consideradas. Nesta configuracao, um agente
bloqueador neuromuscular de acédo rapida
pode ser necessario. Entretanto, uma resposta
exagerada e prolongada pode ser observada
em pacientes com distirbios neuromusculares.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite
bacteriana.

= Atencao meticulosa a ventilacao (modo, PEEP,
volumes correntes apropriados, pressoes de
pico de via aérea).

= Dada as condicoes respiratorias coexistentes,
os beneficios fisioldgicos da ventilacao
nao invasiva com pressao positiva no pos-
operatorio, incluem a melhora na oxigenacao,
diminuicdo do trabalho ventilatorio, melhora
da relacao ventilacao/perfusao, diminuicao
da fadiga, aumento da capacidade residual
funcional. Recomenda-se fisioterapia e o
monitoramento pds-operatorio da funcao
respiratdria. Possibilidade de ventilacao
mecanica prolongada no pos-operatorio.

Referéncias
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Machado-Joseph, Doenca de

Descricao

A doenca de Machado-Joseph (DMJ), também co-
nhecida por ataxia SCA3, é uma neuropatologia
de origem genética, que se manifesta por uma
progressiva ataxia cerebelar. A doenca é autos-
somica dominante causada por uma mutacdo no
gene ATXN3, localizado no cromossoma 14q. Aco-
mete pacientes entre os 35 aos 50 anos de idade,
surgindo mais tarde ou mais cedo conforme a
gravidade da mutacao. A prevaléncia a nivel glo-
bal é estimada entre 0,3-2:100.000. O ep6nimo
esta relacionado aos patriarcas das familias cujos
membros a doenca foi descrita inicialmente, Wil-
liam Machado e Antone Joseph. Eles eram aco-
rianos emigrados em Massachusetts, um grupo
étnico que apresentava a maxima prevaléncia,
em particular entre a populacao da Ilha das Flo-
res, na qual cerca de 1:140 individuos tinham o
diagnostico da doenca (Nakano KK, Dawson DM,
Spence A. Machado disease. A hereditary ataxia
in Portuguese emigrants to Massachusetts. Neu-
rology. 1972;22(1):49-55).

Fatores complicadores potenciais

= Ataxia.

= Espasticidade.

= Perda do controle muscular e da coordenacao
motora nos membros superiores e inferiores.

= Oftalmoplegia, nistagmo, diplopia.

= Perturbacdes da visao.

= Disartria, disfagia.

= Pneumonias de repeticao.

= Diabetes mellitus.

Recomendac¢des perioperatorias

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
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gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes e
a intubacao em sequéncia rapida devem ser
consideradas.

» E necessario o controle adequado dos niveis
glicémicos evitando hiperglicemia grave e,
sobretudo, hipoglicemia durante o periodo
perioperatorio. Periodos de jejum prolongado
devem ser evitados.

= A succinilcolina esta associada ao risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes.
0 uso de bloqueador neuromuscular
nao despolarizante prolonga o bloqueio
neuromuscular em pacientes com hipotonia.

= Os pacientes podem ter anormalidades de
controle respiratorio e disfuncao pulmonar. A
disfuncdo autonémica também pode complicar
0 manejo perioperatorio. As fenotiazinas,
as butirofenonas, a metoclopramida e
outros bloqueadores dopaminérgicos
podem exacerbar distirbios do movimento.
Ondansetron é seguro como antiemético
porque nao possui efeitos antidopaminérgicos.

= A anestesia regional ja foi utilizada com
sucesso, entretanto ainda permanecem
controvérsias quando a sua realizacao
em pacientes com doenca neurolégica
preexistente.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdao em areas de pressao. Adequada
protecao ocular devido a proptose.
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Madelung, Doenca de (Launois-
Bensaude, Sindrome de;
Lipomatose Simétrica Benigna)

Descricao

Proliferacao similar a neoplasia de adipocitos
marrons funcionalmente defeituosos; associada
ao etilismo cronico. Ocorre acimulo de massas
de tecido adiposo no tronco, no pescoco e nos
membros, cosmeticamente desfigurantes. A des-
figuracdo cosmética devido a deposicao de gor-
dura na regiao cervicotoracica resulta em uma
aparéncia pseudoatlética. A incidéncia estimada
é de 1:25.000 e afeta os homens em uma relagao
de 30:1. O cirurgiao alemao Otto Wilhelm Made-
lung estudou 33 casos e foi o primeiro a fornecer
uma descricao da doenca em 1888 (Madelung
OW. Ueber den Fetthals (diffuses Lipom des Hal-
ses). Arch Klin Chir. 1888;37:106-30).

Fig.: Doenca de Madelung. llustracdo da publicacao
original do Prof. Dr. Madelung, Langenbeck’s Archiv Bd.
XXXVII Heft I.

Fatores complicadores potenciais

= Limitacao da mobilidade do pescoco, abertura
reduzida da boca.

= Varizes de esofago.

= Doenca hepatica devido ao etilismo crénico.

= Sangramentos.

= Compressao extrinseca das vias aéreas levam
a alteracoes respiratorias (compressao de
estruturas cervicais e mediastinais).

= Dificuldade de posicionamento do paciente.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao radiologica.

= Avaliacao cardioldgica e pulmonar.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com a via
aérea dificil deve estar prontamente disponivel,
incluindo dispositivos de laringoscopia indireta.
Posicionamento adequado com coxins. A
intubacao traqueal acordada com auxilio de
fibroscopio é altamente recomendada.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Nos casos de comprometimento da funcao
hepatica, farmacos metabolizados pelo
figado devem ser utilizados com cautela.
Deve ser realizada avaliagao pré-operatoria
da coagulacao.

= Possibilidade/ manejo do sangramento
intraoperatorio.

= Risco de extubacao dificil (compressao
extrinseca).

Referéncias
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Marden-Walker, Sindrome de

Descricao

Heranca autossomica recessiva, caracterizada por
blefarofimose, microcefalia, micrognatia, contra-
turas multiplas, aracnodactilia, camptodactilia,
cifoscoliose e desenvolvimento fisico retardado.
Frequentemente associada a rins displasicos cisti-
cos, dextrocardia e alteracdes no sistema nervoso
central (malformacao de Dandy-Walker, agenesia
do corpo caloso). Marden e Walker descreveram
esta sindrome em 1966 (Marden PM, Walker WA. A
new generalized connective tissue syndrome. Am
J Dis Child. 1966;112:225-8).
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Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Fenda palatina.

= Micrognatia.

= Microstomia.

= Contraturas articulares multiplas.

= Escoliose.

= Pectus carinatum.

= Associacao com malformacao de Dandy-Walker.
= Alteracoes respiratorias (hipoplasia pulmonar).
= Alteracdes cardiovasculares.

= Alteragdes neuromusculares (hipotonia).
Alteracoes renais.

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliacao radiologica (anomalias vertebrais e
articulares).

= Avaliacdo neuroldgica, renal, cardiologica e

pulmonar.

Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever

as potenciais dificuldades de manejo das

vias aéreas devido a presenca das anomalias

craniofaciais. A capacidade de realizar uma

ventilacdo adequada com mascara deve ser

avaliada antes do uso de agentes depressores.

O equipamento apropriado para lidar com

a via aérea dificil deve estar prontamente

disponivel, incluindo dispositivos de

laringoscopia indireta.

Profilaxia da broncoaspiracao. O

gerenciamento de uma via aérea pode

ser ainda mais complicado pelo refluxo

gastroesofagico, resultando em um risco

aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia

medicamentosa, aspiracdes de secrecoes e

a intubacao em sequéncia rapida devem ser

consideradas. Nesta configuracao, um agente

bloqueador neuromuscular de acédo rapida

pode ser necessario. Entretanto, uma resposta

exagerada e prolongada pode ser observada

em pacientes com disturbios neuromusculares.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Monitorizacdo invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite bacteriana.

Referéncias
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Marfan, Sindrome de

Descricao

Uma desordem do tecido conjuntivo que afeta
principalmente o sistema musculo-esquelético,
o sistema cardiovascular e olhos. Os pacientes
tém uma aparéncia asténica, com alta estatura,
membros longos e aracnodactilia. Existe uma
musculatura mal desenvolvida, uma minUscula
gordura subcutanea, um laxismo das articulacoes
e ligamentos. Frequentemente, ha Pectus exca-
vatum ou uma deformidade em forma de funil
do térax, cifose, escoliose dorsal, pés planos e
dedos do martelo. O rosto pode apresentar uma
aparéncia idosa e uma expressao melancdlica. O
desenvolvimento mental geralmente é normal.
Ocorre luxacao do cristalino e ha uma alta fre-
quéncia de glaucoma ou descolamento da retina.
A ruptura da aorta é a causa mais comum de
morte. E uma heranca autossémica dominante
(mutacao no gene FBN1 localizado no cromosso-
ma 15). Incidéncia de 1:5.000-10.000 dos nascidos
vivos. Geralmente os pacientes nao ultrapassam
a quarta década de vida. Eponimo relacionado
ao pediatra francés Antoine Bernard-Jean Marfan
(Marfan AB. Un cas de déformation congénitale
des quatre membres, plus prononcée aux extré-
mités, caracterisée par l’allongement des os avec
un certain degré d’aminicissement. Bulletins et
memoires de la Société medicale des hopitaux de
Paris, 1896;13:220-6).

Fig.: Tomografia computadorizada do térax de pacien-
te portador de sindrome de Marfan de 47 anos mos-
trando raiz da aorta extremamente dilatada. Ghatak
T, Samanta S, Samanta S. Anesthetic management of
a patient with Marfan syndrome and severe aortic root
dilatation undergoing cholecystectomy and partial he-
patic resection. Saudi J Anaesth. 2013 ;7(4):461-3.

Fatores complicadores potenciais

= Palato arqueado e estreito.
= Fenda palatina.

= Hérnia diafragmatica.

= Cifoescoliose.



= Pectus excavatum.

= Hiperextensibilidade, luxagdes.

= Alteracoes respiratorias (infeccoes de
repeticao, cistos pulmonares, pneumotorax
espontaneo, doenca pulmonar obstrutiva
cronica).

= Alteracoes cardiovasculares (prolapso de
valva mitral, insuficiéncia, adrtica e mitral,
disseccdo adrtica, derrame pericardico).

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica e pulmonar.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser

avaliada antes do uso de agentes depressores.

0O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes e a
intubacao em sequéncia rapida devem
ser consideradas.

= Selecdo criteriosa das drogas anestésicas.
As consideracoes anestésicas para pacientes
com sindrome de Marfan devem equilibrar
adequadamente a demanda e a oferta de
oxigénio ao miocardio, com a manutencao
da frequéncia cardiaca, contratilidade,
pressao de enchimento e resisténcia
vascular periférica conforme a necessidade.
Monitorizac&o invasiva na dependéncia
da gravidade do comprometimento
cardiovascular e da magnitude do
procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

= Controlar a pressao das vias aéreas para
evitar pneumotoérax. Dada as condicoes
respiratorias coexistentes, os beneficios
fisioldgicos da ventilagao nao invasiva com
pressao positiva no pos-operatorio, incluem
a melhora na oxigenacao, diminuicao do
trabalho ventilatério, melhora da relacao
ventilacao/perfusao, diminuicao da fadiga,
aumento da capacidade residual funcional.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

Referéncias
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Marshall-Smith, Sindrome de

Descricao

Sindrome caracterizada por maturacao 6ssea
acelerada, dismorfismo orofacial, dificuldades
respiratorias e atraso no desenvolvimento, asso-
ciada a retardo mental. O curso clinico é marca-
do principalmente por pneumonias recorrentes,
estridor, dificuldade respiratoria e morte. E um
distirbio autossémico recessivo devido a muta-
coes no gene NFIX. O ep6nimo esta relacionado
aos pediatras americanos Richard E. Marshall e
David Weyhe Smith (Marshall RE, Graham CB,
Scott CR e al. Syndrome of accelerated skeletal
maturation and relative failure to thrive: A newly
recognized clinical growth disorder. Journal of
Pediatrics, St. Louis, 1971;78:95-101).

Fatores complicadores potenciais

= Micrognatia.

= Atresia coanal que leva precocemente a
insuficiéncia respiratoria.

= Glossoptose.

= Estenose espinhal (instabilidade craniocervical).

= Epiglote rudimentar, laringotraqueomalacia.

= Alteracoes cardiovasculares (hipertensao
pulmonar devido a obstrucao cronica de
vias aéreas).

= Alteracdes respiratdrias (infeccoes respiratorias
de repeticao, hipertensao pulmonar).

= Alteracoes neuromusculares (hipotonia).

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao radiologica (idade 6ssea acelerada).
= Avaliacado neurologica, cardioldgica e pulmonar.
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Avaliacédo das vias aéreas superiores. Antever

as potenciais dificuldades de manejo das

vias aéreas devido a presenca das anomalias

craniofaciais. A capacidade de realizar

uma ventilacao adequada com mascara

deve ser avaliada antes do uso de agentes

depressores. O equipamento apropriado

para lidar com a via aérea dificil deve estar

prontamente disponivel, incluindo dispositivos

de laringoscopia indireta. Evitar manobras de

hiperextensao e hiperflexao da coluna cervical.

= A estenose ou atresia coanal exige
intervencao de emergéncia, pois leva
precocemente a insuficiéncia respiratoria. O
tratamento inicial consiste na manutencao
da via aérea oral (intubacao orotraqueal, se
necessaria) até a correcao cirtrgica definitiva,
a qual deve restabelecer o fluxo aéreo nasal.

= Monitorizacdo invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cir(rgico.

= Profilaxia da endocardite.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Risco de extubacéo dificil (obstrucao

infraglotica).
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McCune-Albright, Sindrome de

Descricao

Esta é uma doenca caracterizada por manchas
irregulares “café com leite”, hiperfuncao endo-
crina e displasia 6ssea fibrosa. A displasia 6ssea é
observada no fémur, tibia, pelve e ossos craniofa-
ciais. Estatura baixa, face redonda, metacarpos
e metatarsos encurtados e deambulacao prejudi-
cada. A puberdade geralmente é atingida aos 5 a
10 anos de idade. Ocorre predominantemente em
mulheres (3:2) e esta associada a producao ex-
cessiva hormonal. A doenca é causada por muta-
coes somaticas em mosaico no gene GNAS1 (que
codifica a proteina de ligacdo a nucleétidos da
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guanina). A heranca pode ser autossomica domi-
nante letal, com a viabilidade ocorrendo somen-
te quando o defeito genético ocorre em mosaico.
Os receptores hormonais afetados incluem ACTH,
hormonio estimulante da tireoide, hormonio foli-
culo estimulante e hormonio luteinizante.

Fig.: Paciente de 15 anos de idade portador da sindro-
me de McCune-Albright submetido a cirurgia ortopédi-
ca com anestesia venosa total. O controle da via aérea
foi realizado com intubacao traqueal acordada com
auxilio de fibroscopia. (a) Tomografia computadorizada
de cranio mostrando a displasia 6ssea facial. (b) Maior
comprometimento da hemiface direita com obstrucao
total da narina. Modificado de: Kang SH, Jeong JS.
Anesthetic Consideration of a Patient with McCune-Al-
bright Syndrome: A Case Report. Open J Anesthesiol.
2016;6;187-92.

Fatores complicadores potenciais

= Displasia fibrosa do cranio e ossos faciais
(assimetria, prognatismo).

= A displasia fibrosa apresenta um envolvimento
tipicamente assimétrico.

= As lesoOes osseas da base do cranio podem
comprimir 0s nervos cranianos.

= Perda auditiva e visual.

= Alteracées cardiovasculares (aumento da
incidéncia de arritmias e morte subita
na infancia).

= Osteomalacia hipofosfatémica (raquitismo).

= Fraturas patologicas, deformidades dsseas,
pseudartroses, transformacoes malignas.

= Alteracoes endocrinas decorrentes de
hiperatividade (gigantismo pituitario/
acromegalia, hiperprolactinemia,
hipertireoidismo (tireotoxicose), sindrome de
Cushing, puberdade precoce).

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica.

= Avaliacao endocrinolégica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das vias
aéreas devido a presenca da displasia 0ssea
que pode desfigurar grosseiramente a via



aérea, tornando desafiadora a laringoscopia
e a intubacado. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= O hormonio de crescimento excessivo
pode resultar em uma laringe maior do
que o normal. E a necessidade de um tubo
endotraqueal maior do que o previsto. A
laringe pode ser dificil de visualizar em
pacientes acromegalicos.

= Pacientes cushingoides podem desenvolver a
“corcunda de bufalo” e podem ser dificeis de
posicionar para intubacdo. Além disso podem
ter veias frageis. O acesso venoso de pacientes
que apresentam envolvimento toracico
com drenagem venosa restrita, devem ser
realizados nas extremidades inferiores.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= A fragilidade 6ssea requer posicionamento
cuidadoso do paciente.

= Os disturbios da tireoide devem ser corrigidos,
assim como as anormalidades eletroliticas.

= Com sindrome de Cushing. O envolvimento
toracico com drenagem venosa restrita que
requer cirurgia necessita Acesso intravenoso
nas extremidades inferiores.
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Mckusick-Kaufman, Sindrome de

Descricao

A heranca é autossémica recessiva, devido a mu-
tacao no braco curto do cromossoma 20. Clinica-
mente caracterizada por polidactilia pds-axial,
cardiopatia congénita e anormalidades genitais.

O epoOnimo esta relacionado aos geneticistas
americanos que descreveram a sindrome, Victor

Almon McKusick em 1964 e Robert L. Kaufman

em 1972.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Palato arqueado e estreito.

= Cardiopatias congénitas.

= Anomalias ureterais (megaureter e
hidronefrose).

= Anomalia laringea.

= Alteracoes respiratorias.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracoes renais.

= Hidrometrocolpos pode determinar
emergéncia cirdrgica.

= Possibilidade de associacao a alergia ao latex.

= Clinicamente relacionada a sindrome de
Bardet-Biedl.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao pulmonar, cardioldgica e renal.

= Avaliar historico de alergias (latex).

= Avaliacdo das vias aéreas superiores.
Antever as potenciais dificuldades
de manejo das vias aéreas devido a
presenca das anomalias craniofaciais. A
capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada
antes do uso de agentes depressores. O
equipamento apropriado para lidar com a
via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes e
a intubagao em sequéncia rapida devem ser
consideradas.

= Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracdao quanto ao
modo de metabolismo na escolha de drogas
anestésicas.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite
bacteriana.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.
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Meckel-Gruber, Sindrome de

Descricao

Complexo de malformacoes caracterizado por
encefalocele occipital, polidactilia, microcefalia,
microftalmia, catarata, cardiopatia congénita,
anomalias genitais, facies anormais e degene-
racao poliquistica dos rins, figado e pancreas.
A polidactilia, a caracteristica esquelética mais
comum, envolve todos os quatro membros. Pode
ocorrer anencefalia e / ou agenesia ou hipoplasia
do cerebelo. Etiologia desconhecida. Prevalente
em mulheres; Presente desde o nascimento. A
heranca é autossomica recessiva mapeada no
17q21-q24, ocorrendo a consanguinidade parental
em alguns casos. Foi descrita inicialmente por JF
Meckel em 1822.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Fenda labial e/ou palatina.

= Micrognatia, lingua lobulada, fenda epiglética.

= Associacao com malformacao de Dandy-Walker.

= Pescoco curto.

= Anomalias de ductos biliares.

= Alteracdes respiratdrias (hipoplasia pulmonar).

= Cardiopatias congénitas (defeitos do septo
atrial e ventricular, ductus arteriosus patente,
coarctacao da aorta e estenose pulmonar).

= Alteracoes neuromusculares.

= Alteracoes hepaticas.

= Alteracoes renais.

= Condicdo associada a morte neonatal.

Recomendac¢odes perioperatorias

= Avaliacao radiologica.

= Avaliacao cardioldgica, renal e pulmonar.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com a via
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aérea dificil deve estar prontamente disponivel,
incluindo dispositivos de laringoscopia indireta.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso de
bloqueador neuromuscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiética da endocardite bacteriana.

= Nos casos de comprometimento da funcao
hepatica e renal, farmacos metabolizados
pelo figado e excretados pelos rins devem ser
utilizados com cautela. Deve ser realizada
avaliacao pré-operatoria da coagulacao e, se
necessario, a utilizacao de vitamina K.
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MELAS, Sindrome

Descricao

A sindrome MELAS é um distirbio mitocondrial
hereditario raro associado a patologia multiorga-
nica grave e episodios induzidos por estresse de
descompensacao metabolica e acidose lactica.
MELAS é o acrénimo para Mitochondrial, Ence-
phalopathy, Lactic Acidosis e Stroke-like episo-
des. A sindrome MELAS foi descrita pela primeira
vez por Pavlakis em 1984. Esta doenca é uma
heranca materna causada por uma mutacao na
transicao de A para G na posicao 3243 do genoma
mitocondrial. Raramente ocorre apds os 40 anos
de idade e tem uma prevaléncia de 18,4:100.000
na populacao em geral.

Fatores complicadores potenciais

= Propensao distUrbios eletroliticos
graves(hiponatremia e hipercalemia).

= Acidose metabdlica(acidose lactica).

= Possibilidade de reacdes atipicas a
anestésicos, semelhantes a Hipertermia
maligna (Malignant Hyperthermia-like
reactions). Estas reacoes sao potencialmente
graves devido a hiperpotassemia, entretanto
nao existe o hipermetabolismo tipico da
Hipertermia Maligna.



= Alteracdes cardiovasculares (cardiomiopatia,
sindrome de Wolff-Parkinson-White e
distUrbios de conducéo).

= Diabetes mellitus

= Alteracgdes renais (insuficiéncia renal)

Recomendac¢des perioperatorias

= Rever e normalizar alteracoes eletroliticas e
acido-basicas.

= Os anestésicos venosos comumente usados
sdo seguros na sindrome MELAS. A anestesia
venosa total constitui opcao vantajosa, mas as
medicacoes de uso rotineiro (carbamazepina
e fenitoina) podem levar a alteracdes na
eficacia dos agentes anestésicos.

= Monitoragao continua da temperatura
corporal, pois a hipotermia pode inibir ainda
mais as fungdes mitocondriais. Os métodos de
aquecimento, como cobertor com ar forcado
ou outro dispositivo devem ser utilizados.

= Evitar o uso de bloqueadores neuromusculares.
Os pacientes com distUrbios mitocondriais
tém experiéncias variadas com relaxantes
musculares nao despolarizantes. Existem
relatos de efeitos prolongados de rocurénio
e vecuronio, e resisténcia ao cisatradrio em
pacientes com sindrome MELAS.

= Os agentes que desencadeiam a Hipertermia
Maligna (succinilcolina e anestésicos inalatérios
halogenados), ja foram utilizadas nesta
sindrome sem relato de hipermetabolismo.
Entretanto, a experiéncia anestésica com
essa doenca é pequena, limitada, e casos
esporadicos de uma suposta associacdo com a
Hipertermia Maligna fazem com que a maioria
dos autores desconsidere o uso desses agentes
em doencas neuromusculares, apesar das
fracas evidéncias.

= Pacientes com alteraces renais significativas
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracdo quanto ao
modo de metabolismo na escolha de drogas
anestésicas.

= A glicemia deve ser cuidadosamente controlada,
durante e apos a anestesia na sala de
recuperacao. Evitar a solucao de Ringer lactato.
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Melkersson-Rosenthal,
Sindrome de

Descricao

A sindrome de Melkersson-Rosenthal (SMR) é uma
heranca autossomica dominante com expressivi-
dade variavel, caracterizada por uma triade de
sintomas que compreendem paralisia facial recor-
rente, edema crénico orofacial e hipertrofia com
fissuras da lingua (lingua plicata). Pode apresentar
dificuldades respiratorias, alergia a medicamentos
e angioedema. O edema geralmente se repete na
primavera e no outono, resultando em aumento
permanente dos labios. Sem sexo ou preferéncia
racial, se manifesta no Inicio da infancia. A inci-
déncia anual de SMR varia entre 0,2-0,3:100.000.
Foi descrita por Melkersson em 1928; Rosenthal em
1931 enfatizou que a lingua plicata é uma condicao
comum relacionada (Melkersson E. Ett fall av recidi-
verande facialispares i samband med ett angioneu-
rotiskt edem. Hygiea, Stockholm, 1928;90:737-41.
Rosenthal C. Klinisch-erbbiologischer Beitrag zur
Konstitutionspathologie. Gemeinsames Auftreten
von (rezidivierender familidarer) Facialislahmung,
angioneurotischem Gesichtsodem und Lingua pli-
cata in Arthritismus-Familien. Zeitschrift fur die ge-
samte Neurologie und Psychiatrie, 1931;131:475-501).

Fig.: Facies tipica de paciente portador da sindrome de
Melkersson-Rosenthal.
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Fatores complicadores potenciais

* Predisposicao de reacdes alérgicas.

= Edema oral e laringico significante durante
exacerbacoes agudas poderao comprometer a
laringoscopia, intubacao e extubacao.

= Associacdo com a sindrome de Ehlers-Danlos,

= Associacao com asma bronquica.

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliacao das vias aéreas superiores (possiveis
lesdes das mucosas oral e nasofaringea).

= O objetivo principal é evitar todos os fatores
que podem estimular uma reacao alérgica;
drogas anestésicas conhecidas por desencadear
reacoes alérgicas devem ser evitadas.

= A hipotermia deve ser combatida no periodo
perioperatorio visto que podem desencadear
reacoes alérgicas em pacientes susceptiveis.

= Devem ser tomadas precaucoes de emergéncia
para angioedema provavel. Embora nao
haja consenso na abordagem terapéutica, os
corticosteroides sao geralmente aceitos no
gerenciamento da SMR.

= A anestesia regional deve ser preferida por
minimizar a manipulacao das vias aéreas.
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Melnick-Needles, Sindrome de

Descricao

Displasia 0ssea generalizada com baixa estatura,
cranio relativamente grande e uma aparéncia fa-
cial tipica. As caracteristicas craniofaciais incluem
micrognatia, ma oclusao dentaria, bochechas
cheias, exoftalmos, hipertelorismo, regiao frontal
proeminente e orelhas grandes. As anormalidades
esqueléticas incluem curvaturas dos braco e das
pernas com cubitus valgus e genu valgum e ligeiro
encurtamento das falanges distais, especialmente
os polegares. Infeccbes respiratorias e oculares
recorrentes. A heranca é autossomica dominante
associada a mutacao no gene FLNA, mas pode ser
ligada ao cromossoma X, com letalidade no sexo
masculino e sobrevida normal no sexo feminino.
Foi descrita inicialmente pelos americanos John
Charles Melnick e Carl F. Needles (Melnick J, Nee-
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dles CF. An undiagnosed bone dysplasia. A 2 family
study of 4 generations and 3 generations. Ameri-
can Journal of Roentgenology, 1966;97:39-48).

Fig.: Paciente portadora de sindrome de Melnick-Nee-
dle. Johnson M, Mullins C, Bartels H et al. A case of
the anaesthetic management of a ruptured ectopic
pregnancy in a 30 year old patient with melnick needle
syndrome. Minerva Medica. 2016;107(3)Suppl.2:9.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Micrognatia.

= Fenda palatina.

= Alteragées costovertebrais (cifoescoliose).

= Alteracoes respiratdrias (hipertensao
pulmonar).

= Alteracoes cardiovasculares (prolapso de
valva mitral).

= Alteracoes neuromusculares (hipotonia).

= Alteracdes renais (hidronefrose).

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao radiologica (alteragoes
costovertebrais).

= Avaliacao cardioldgica, renal e pulmonar.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. As
reservas pulmonares limitadas e a dismorfia
facial dificultam a existéncia de uma via aérea
segura. Antever as potenciais dificuldades de
manejo das vias aéreas devido a presenca
das anomalias craniofaciais. A capacidade
de realizar uma ventilacao adequada com
mascara deve ser avaliada antes do uso
de agentes depressores. O equipamento
apropriado para lidar com a via aérea dificil
deve estar prontamente disponivel, incluindo
dispositivos de laringoscopia indireta.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso de
bloqueador neuromuscular nao despolarizante



prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracao quanto ao
modo de metabolismo na escolha de drogas
anestésicas.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.

= Profilaxia da endocardite bacteriana.
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Menkes, Sindrome de
(Deficiéncia do Cobre, Sindrome
da; Menkes Tipo Il, Sindrome de)

Descricao

Defeito hereditario do metabolismo do cobre.
Os sintomas incluem cabelo grosseiro, tortuoso,
despigmentado e comprometimento neuroldgico
progressivo com espasticidade e deméncia acen-
tuada. Aumento do tonus muscular, crescimento
retardado, diminuicdo da acuidade visual. As
anormalidades do tecido conjuntivo (colageno)
resultam em ossos moles e cartilagens e paredes
debilitadas da artéria. Somente o sexo masculino
é afetado. Heranca recessiva ligada ao cromos-
soma X; mutacdao no gene ATP7A mapeado no
segmento Xq13. Incidéncia de 1:300.000 nascidos
vivos. Ocorre em pessoas de todas as origens ét-
nicas. O obito geralmente ocorre antes dos trés
anos de idade. John Hans Menkes e colaborado-
res definiram esta sindrome (Menkes JH, Alter
M, Steigleder GK et al. A sex-linked recessive di-
sorder with retardation of growth, peculiar hair,
and focal cerebral and cerebellar degeneration.
Pediatrics, Evanston, Illinois, 1962;29:764-79).

Fatores complicadores potenciais

= Polipose gastrica associada a sangramento.
= Fragilidade 6ssea.

= Hipertonia, espasticidade, rigidez.

= Convulsdes.

= Alteracoes respiratorias.
= Refluxo gastroesofagico.
= Alteracoes neuromusculares.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao radiologica (fraturas).

= Avaliacao neurologica.

= Preparo para via aérea dificil. O tecido
faringeo volumoso, os musculos da faringe
hipotonica e, possivelmente, o controle
neural anormal dos misculos orofaringeos
conspiraram para causar obstrucao das vias
aéreas. O equipamento apropriado para
lidar com a via aérea dificil deve estar
prontamente disponivel, incluindo dispositivos
de laringoscopia indireta.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.

= Evitar blogueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso de
bloqueador neuromuscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Presenca de hemorragia intracraniana e
convulsdes. Terapia anticonvulsivante podera
alterar o metabolismo de determinadas
drogas. Evitar drogas anestésicas
epileptogénicas.

= Risco de extubacéao dificil.
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Miastenia Gravis

Descricao

A Miastenia Gravis (MG) € uma doenca autoimune
cronica que se manifesta usualmente em adul-
tos jovens ou em idosos e é caracterizada por
fraqueza e fadiga dos musculos esqueléticos de
uso repetitivo. A doenca acomete, predominan-
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temente, mulheres nas terceira e quarta décadas
na proporcédo de 3:2. Esporadica, apresenta uma
incidéncia 9-21/1.000.000. Como etiologia, tem-
se sugerido influéncia ambiental e de agentes
microbianos. Igualmente importante é a predis-
posicao genética para a doenca. Nao esta clara-
mente estabelecido se ha fatores precipitantes
da MG, mas em alguns casos, presenca de infec-
cao viral (hepatite C, herpes simplex), estresse
emocional, cirurgias, traumas, uso de antibioti-
cos ou gestacao tém sido relacionados ao inicio
das manifestacées dessa doenca. O envolvimento
dos musculos extraoculares e das palpebras é,
por vezes, a Unica manifestacao da MG, com sin-
tomas de diplopia e ptose palpebral.

Segundo Osserman, a classificacao da miastenia
gravis € baseada nos grupos musculares afetados:
Tipo | (10% dos casos) - somente sintomas e sinais
oculares; Tipo Il A (40% dos casos) - fraqueza
muscular leve generalizada; Tipo Il B - fraqueza
muscular moderada generalizada ou disfuncoes
bulbares, ou ambas; Tipo Ill - presenca de qua-
dro agudo fulminante ou disfuncdo respiratoria
ou ambas; Tipo IV - casos graves com miastenia
generalizada (tipos Il B, lll e IV representam 50%
dos casos).

Fatores complicadores potenciais

= Crises miasténicas desencadeadas por
processos infecciosos, estresse e intervencao
cirlrgica.

« Insuficiéncia respiratoria.

= Crises de Apneia.

= Timectomia prévia por hipertrofia.

= Terapia imunossupressora.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracdes neuromusculares (succao débil,
diplopia, disfagia e disartria, ptose palpebral).

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliacao pulmonar.

«Evitar sedacao pré-operatéria. As reservas pul-
monares limitadas e o aumento da sensibilidade
a depressao respiratoria sao deletérios.
Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecoes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.
Evitar bloqueio neuromuscular. Ocorre
resisténcia a succinilcolina e sensibilidade

aos bloqueadores neuromusculares nao
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despolarizantes. Monitoracao do bloqueio
neuromuscular.

= Uso de prednisona e piridostigmina
(inibe transitoriamente o catabolismo
da acetilcolina pela acetilcolinesterase,
aumentando a quantidade e a duracao deste
neurotransmissor na fenda sinaptica com
consequente melhora da forca muscular).

= Anestesia inalatoria é indicada; opioides
devem ser usados com cautela em razao do
seu efeito depressor respiratorio residual.

= Atencao meticulosa a ventilacao (modo, PEEP,
volumes correntes apropriados, pressoes de
pico de via aérea).

= Dada as condigdes respiratorias coexistentes,
os beneficios fisioldgicos da ventilacdo nao
invasiva com pressao positiva no pos-operatorio,
incluem a melhora na oxigenacao, diminuicao
do trabalho ventilatorio, melhora da relacao
ventilacao/perfusao, diminuicao da fadiga,
aumento da capacidade residual funcional.

= Recomenda-se fisioterapia e o monitoramento
pos-operatério da funcao respiratoria.
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Miller, Sindrome de (Disostose
Acrofacial; Genee-Wiedemann,
Sindrome de)

Descricao

Heranca autossOmica recessiva, caracterizada por
micrognatia, fissura labial e/ou palatal, hipoplasia
ou aplasia dos elementos postaxiais dos membros,
coloboma das palpebras e mamilos supranumera-
rios. As caracteristicas adicionais incluem orelhas
malformadas, anomalias costo-vertebrais (vér-



tebras supernumerarias e outras segmentacdes
vertebrais e defeitos das costelas), defeitos car-
diacos (ducto arteriosus patente, defeito do septo
ventricular e defeito do septo atrial tipo ostium
primum), doenca pulmonar por infeccao cronica,
artéria umbilical Unica, auséncia do hemidiafrag-
ma, defeitos de ossificacdo do isquio e pubis,
lingua bilobulada, hipoplasia pulmonar e refluxo
renal. Esta disostose foi descrita em 1969 por Ge-
née, que a classificou como uma forma extrema
de sindrome de Treacher-Collins. Em 1975 Wiede-
mann a descreveu como uma sindrome propria.
Uma anormalidade no gene DHODH foi localizada
no braco longo do cromossoma 16q22.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Fenda labial e/ou palatina.

= Micrognatia.

= As palpebras nao recobrem completamente
os olhos.

= Estenose ou atresia coanal.

= Pectus excavatum.

= Alteracoes nas costelas e nas vértebras.

= Cardiopatias congénitas (defeitos do septo
atrial, defeitos do septo ventricular e ducto
arteriosus patente).

= Alteracgdes renais e intestinais.

= Alteracoes diafragmaticas.

= Alteracoes respiratorias.

= Refluxo gastroesofagico.

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacdo radioldgica (alteracoes nas costelas
e nas vértebras).

= Avaliacao cardioldgica e renal.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacao adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida podem ser consideradas.

= A estenose ou atresia coanal exige
intervencao de emergéncia, pois leva

precocemente a insuficiéncia respiratoria. O
tratamento inicial consiste na manutencao
da via aérea oral (intubacao orotraqueal, se
necessaria) até a correcao cirtrgica definitiva,
a qual deve restabelecer o fluxo aéreo nasal.

= As reservas pulmonares limitadas e a dismorfia
facial dificultam a existéncia de uma via aérea
segura. Preparo para via aérea dificil.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia de endocardite bacteriana.
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Miller-Dieker, Sindrome de
(Lisencefalia)

Descricéo

A sindrome de Miller-Dieker (SMD) é uma doenca
genética rara, com uma prevaléncia ainda mal
estimada de cerca de 1:100.000. Esta doenca é
caracterizada por lisencefalia (agiria), dimorfismo
facial e anomalias neuroldgicas graves (agenesia
de corpo caloso). Os recém-nascidos com esta
sindrome apresentam microcefalia com estreita-
mento na regido temporal, nariz pequeno com
orificios nasais orientados para cima e labio su-
perior protuberante. As malformacdes cerebrais
originam deficiéncia mental grave, atraso no cres-
cimento, convulsoes, rigidez muscular anormal
(espasticidade), hipotonia e disfagia. A SMD é uma
heranca autossomica dominante ou recessiva,
causada por uma delecao de tamanho variavel do
material genético do cromossoma 17p13.3, que
inclui o gene LIST.

Fig.: Ressondncia magnética do cérebro de paciente
com SMD mostra o padrao, agiria classica e ventricu-
lomegalia (a). Tomografia computadorizada de térax
evidenciando o lobo superior esquerdo marcadamen-
te hiperinsuflado, sem componente cistico ou sélido,
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consistente com enfisema lobar congénito. Além disso,
houve espessamento peribronquial e atelectasia em
outros ldbulos com uma consolidacdo mais confluente
no lébulo superior direito por pneumonia por aspiracao
(b). Adaptado de: Mahgoub L, Aziz K, Davies D et al.
Miller-Dieker syndrome associated with congenital lo-
bar emphysema. AJP Rep. 2014;4(1):13-6.

Fatores complicadores potenciais

= Micrognatia.

= Fenda palatina.

= Hipotonia.

= Convulsdes.

= Dificuldade de degluticao.

= Refluxo gastroesofagico.

= Pneumonias de repeticao.

= Enfisema lobar congénito.

= Cardiopatias congénitas (defeitos do septo
atrial, defeitos do septo ventricular, tetralogia
de Fallot, estenose pulmonar).

= Alteracoes neuromusculares.

= Alteracoes renais.

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacdo cardioldgica e renal.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdao adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= As reservas pulmonares limitadas e a dismorfia

facial dificultam a existéncia de uma via aérea

segura. Preparo para via aérea dificil.

Profilaxia da broncoaspiracao. O

gerenciamento de uma via aérea pode

ser ainda mais complicado pelo refluxo

gastroesofagico, resultando em um risco

aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia

medicamentosa, aspiracoes de secrecoes

e a intubacdo em sequéncia rapida devem

ser consideradas.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso de
bloqueador neuromuscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.
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= Monitorizagao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia de endocardite bacteriana.
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Moebius, Sindrome de (Moebius,
Sequéncia de; Poland-Moebius,
Sindrome de)

Descricao

A sindrome de Moebius é um transtorno neuro-
logico congénito raro e ndo progressivo com uma
ampla gama de gravidade e variabilidade dos sin-
tomas. Caracterizada por disfuncao de diferentes
pares cranianos, na maioria dos casos, nervos fa-
cial e abducente, acompanhada de anormalidade
orofacial, malformacdes musculoesqueléticas,
cardiopatias congénitas, bem como associacdes
especificas com outras sindromes. Os pacientes
com a sindrome de Moebius podem apresentar-se
principalmente para a correcao do estrabismo,
fissura palatina, malformacdes dos membros,
bem como condicbes nado relacionadas a prépria
sindrome. Apresenta etiologia heterogénea; ex-
posicao materna ao misoprostol esta relacionada
em cerca da metade dos casos. A incidéncia é
estimada em 1:50.000 nascidos vivos. Eponimo
relacionado ao neurologista alemao que descre-
veu a sindrome em 1888, Paul Julius Mdbius.

Fig...: F_éﬁies tip?ca de paciente portadora da sindrome
de Moebius.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (facies inexpressiva).
= Micrognatia.



= Anomalias vertebrais.

= Dificuldade de degluticao.

= Sialorreia abundante.

= Alteracoes respiratorias.

= Refluxo gastroesofagico.

= Cardiopatias congénitas (ducto arteriosus
patente, defeito do septo ventricular, defeito
do septo atrial, dextrocardia).

= Possibilidade de reagées atipicas a
anestésicos, semelhantes a Hipertermia
maligna (Malignant Hyperthermia-like
reactions). Estas reacées sao potencialmente
graves devido a hiperpotassemia, entretanto
nao existe o hipermetabolismo tipico da
Hipertermia Maligna.

= Pode coexistir a anomalia de Poland (agenesia
de musculo peitoral com anomalia em
membro superior ipsilateral, sindactilia).

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica.

= Avaliacdo radiolégica (anomalias vertebrais).

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das vias
aéreas devido a presenca de dismorfia facial.
A capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada
antes do uso de agentes depressores. O
equipamento apropriado para lidar com a
via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes e
a intubacao em sequéncia rapida devem ser
consideradas. Nesta configuracao, um agente
bloqueador neuromuscular de acéo rapida
pode ser necessario. Entretanto, uma resposta
exagerada e prolongada pode ser observada
em pacientes com disturbios neuromusculares.

= Uso de antissialogogo.

= Os agentes que desencadeiam a Hipertermia
Maligna (succinilcolina e anestésicos
inalatorios halogenados), ja foram
utilizadas nesta sindrome sem relato de
hipermetabolismo. A experiéncia anestésica
com essa doenca € pequena, limitada, e
casos esporadicos de uma suposta associacao
com a Hipertermia Maligna fazem com que
a maioria dos autores desconsidere o uso
desses agentes em doencas neuromusculares,

apesar das fracas evidéncias. Pode ocorrer
arritmias graves secundarias a hipercalemia
com o uso de succinilcolina em doencas
neuromusculares.

= Monitorizacgao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia de endocardite bacteriana.
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Mohr, Sindrome de
(Orofaciodigital Tipo I,
Sindrome)

Descricao

A sindrome de Mohr € uma heranga autossdomica
recessiva ligada ao cromossoma X, e representa
um grupo heterogéneo de distlrbios caracteri-
zados por malformacoes orais, faciais e digitais.
Alteracbes das estruturas laringeas e traqueia,
anormalidades musculo-esqueléticas e cardiopa-
tias congénitas, também podem estar presentes.
A sindrome orofaciodigital tipo Il foi relatada
pelo geneticista noruegués Otto L. Mohr (Mohr
OL. A hereditary lethal syndrome in man. Avh.
Norske Videnskad. Oslo 1941;14:1-18).

Fatores complicadores potenciais

= Fenda labial e/ou palatina.

= Maxila hipoplasica.

= Micrognatia.

= Fenda da lingua (lingua bifida).
= Pectus excavatum.

= Escoliose.

= Hidrocefalia.

= Alteracoes neuromusculares.
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Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com a via
aérea dificil deve estar prontamente disponivel,
incluindo dispositivos de laringoscopia indireta.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Evitar situagdes de aumento da pressao
intracraniana. Uso profilatico de lidocaina
venosa em bolus pode ser Gtil para atenuar
respostas a laringoscopia e intubacao traqueal.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso de
bloqueador neuromuscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.
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Mounier-Kuhn, Sindrome de
(Traqueobronquiomegalia)

Descricao

A sindrome de Mounier-Kuhn (SMK), é uma de-
sordem rara de etiologia desconhecida que se
caracteriza por uma dilatacao da traqueia e dos
bronquios principais, devido a atrofia, bem como
a auséncia de fibras elasticas e musculares lisas.
Esta sindrome geralmente ocorre nos homens na
terceira ou quarta década de vida. A fraqueza das
partes membranosa e cartilaginosa da traqueia
e bronquios principais, leva a tosse insuficiente,
retencdo mucosa e colapso da parede traqueo-
brénquica durante a respiracdo. Traqueia e bron-
quios podem estar aumentados em até 3 vezes. De
etiologia desconhecida, esta sindrome foi descrita
em 1932 (Mounier-Kuhn P. Dilatation de la trachée:
constatations radiographiques etbronchoscopi-
ques. Lyon Med. 1932;150:106-9).
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Fig.: Tomografia computadorizada pré-operatoria,
reconstrucao em 3D, mostrando traqueia marcada-
mente dilatada e brénquios principais com numerosos
diverticulos. Vista antero-posterior (esquerda) e late-
ral (direita). Modificado de: Min JJ, Lee JM, Jun Hyun
Kim JH et al. Anesthetic management of a patient with
Mounier-Kuhn syndrome undergoing off-pump coronary
artery bypass graft surgery -A case report. Korean J
Anesthesiol. 2011;61(1): 83-7.

Fatores complicadores potenciais

= Bronquiectasias.

= Tosse produtiva e cronica.

= Infeccoes respiratorias cronicas.

= Diverticulos traqueais em um terco dos casos.

= Linfadenopatia cervical.

= Alteragées pulmonares (colapso e obstrucao
das vias aéreas).

= Broncoaspiracao.

= Trauma durante intubacao orotraqueal.

= Risco de estenose traqueal apos intubagao
prolongada.

= Associacao com outras doencas (sindrome de
Ehler-Danlos, cutis laxa, sindrome de Kenny-
Caffey).

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao radiologica.

= Avaliacao pulmonar.

= Evitar sedacdo pré-operatoria. As
reservas pulmonares limitadas e o
aumento da sensibilidade a depressao
respiratoria sao deletérios.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores.
Antever as potenciais dificuldades de
manejo das vias aéreas devido a presenca
de deformidades e secrecoes.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracdes de secrecoes e



a intubacdo em sequéncia rapida devem ser
consideradas. Nesta configuracao, um agente
blogqueador neuromuscular de acédo rapida
pode ser necessario.

Sonda traqueal compativel com pressdao do
balonete traqueal adequada para o selamento
das vias aéreas.

Preparo para ventilacao prolongada no pos-
operatorio.

Atencao meticulosa a ventilacao (modo, PEEP,
volumes correntes apropriados, pressoes de
pico de via aérea).

Dada as condicdes respiratdrias coexistentes,
os beneficios fisioldgicos da ventilacao

nao invasiva com pressao positiva no pos-
operatorio, incluem a melhora na oxigenacgao,
diminuicdo do trabalho ventilatorio, melhora
da relacao ventilacao/perfusao, diminuicao
da fadiga, aumento da capacidade residual
funcional. Recomenda-se fisioterapia e o
monitoramento pds-operatorio da funcao
respiratoria. Em casos mais graves, existe

a possibilidade de ventilacdo mecanica
prolongada no pos-operatorio.

O risco de colabamento das vias aéreas
dificulta a existéncia de uma via aérea
segura. Risco de extubacao dificil (obstrucao
infraglotica).
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Moyamoya, Doenca de

Descricao

A doenca de Moyamoya € uma vasculopatia en-
cefalica progressiva nao inflamatdria, nao ateros-
clerética e nao amiloidotica, que acomete mais
frequentemente individuos japoneses e seus
descendentes, apesar de ser descrita em todo o
mundo. E caracterizada por estenose ou oclusio
bilateral da porcdo terminal da artéria carétida
interna e/ou das porcoes proximais das artérias

cerebrais anteriores e/ou cerebrais médias. O
diagnostico € confirmado por angiografia cere-
bral, onde os vasos patoldgicos se apresentam
semelhantes a “nuvem da fumaca do cigarro”,
dai a origem do termo japonés moyamoya. A inci-
déncia é maior na primeira década de vida, com
maior frequéncia no sexo feminino. Sem fatores
predisponentes, a etiologia é desconhecida.

Fig.: Angiografia por subtracao digital mostrando a
aparéncia de “nuvem da fumaca do cigarro”(seta) que
representa as colaterais tortuosas na doenca de Moya-
moya. Modificado de: Sharma VB, Prabhakar H, Rath GP
et al. Anaesthetic management of patients undergoing
surgery for Moyamoya disease - our institutional ex-
perience. J Neuroanaesthesiol Crit Care. 2014;1:131-6.

Fatores complicadores potenciais

= Predisposicao a trombose.

= Progressiva estenose ou oclusao da parte
distal das artérias carotidas internas.

= Associada a outras morbidades como asma,
sindrome de Down e hipotireoidismo.

= Acidente vascular cerebral.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica.

= Priorizar a manutencao do fluxo sanguineo
encefalico.

= Fatores como hipovolemia e hipotensao
arterial foram identificados na génese da
isquemia perioperatoria e devem ser evitados.
Possibilidade de delirio e disfuncao cognitiva
no pos-operatorio.

= Manter normocapnia.

= Valores de hematocrito devem permanecer
entre 30% e 42%, com uma leve hemodiluicao,
o0 que pode ser benéfico pela reducao da
viscosidade sanguinea.

= A temperatura deve ser monitorada
continuamente pois foi verificado que
pacientes portadores da doenca de Moyamoya
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apresentam vasoespasmo na vigéncia
de hipotermia.
= Monitorizacao da oximetria transcraniana.
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Mucopolissacaridoses

Descricao

As mucopolisacaridoses (MPS) envolvem a ativi-
dade defeituosa de enzimas lisossomicas, com
a acumulacao anormal de glicosaminoglicanos,
conhecidos também como mucopolissacarideos.
Os produtos acumulados sao o dermatan sulfato,
heparan sulfato, queratan sulfato e o sulfato de
condroitina. Os pacientes inicialmente tem de-
senvolvimento normal, com anormalidades que
aparecem na infancia. As manifestacdes clinicas
sdo normalmente multissistémicas e muito varia-
veis, existindo formas leves, moderadas e graves.
Podem afetar o cérebro, olhos, ouvidos, coracéo,
figado, ossos e articulagdes. A MPS tipo Il é uma
heranca recessiva ligada ao X; as demais sao au-
tossOmicas recessivas.

MPS Tipo | - Sindrome de Hurler; Sindrome de
Scheie; Gargolismo (1:100.000). Enzima defei-
tuosa é a alfa-L-iduronidase. As caracteristicas
sao o retardo mental, micrognatia, macroglos-
sia, degeneracao retiniana, opacificacdo da cor-
nea e cardiomiopatia.

MPS Tipo Il - Sindrome de Hunter (1:100.000).
Enzima defeituosa é a iduronato sulfatase. Os
sintomas sao similares a sindrome de Hurler, so
que de menor expressao.

MPS Tipo Il - Sindrome de Sanfilippo (1:30.000).
Apresenta quatro subtipos e as deficiéncias enzi-
maticas sao A (heparan sulfatase), B (N-Acetilglu-
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cosaminidase), C (alfa-glucosamina-n-acetiltrans-
ferase) e D (N-acetilglucosamina-6-sulfatase).
Apresentam atraso de desenvolvimento, hipera-
tividade acentuada, disfuncdo motora e o 6bito
geralmente ocorre na segunda década de vida.

MPS Tipo IV - Sindrome de Morquio (1:200.000).
Apresenta os subtipos A e B (forma branda), com
deficiéncia de galactose-6-sulfatase e beta-ga-
lactosidase, respectivamente. As caracteristicas
sdo a displasia esquelética grave, baixa estatura
e disfuncao motora.

MPS Tipo VI - Sindrome de Maroteaux-Lamy
(1:280.000). Deficiéncia da arilsulfatase B. Ca-
racteriza-se por displasia esquelética grave,
baixa estatura, disfuncao motora, cifose e de-
feitos cardiacos.

MPS Tipo VII - Sindrome de Sly. Ocorre deficiéncia
de beta-glocuronidase. Caracteriza-se por hepato-
megalia, displasia esquelética, baixa estatura, opa-
cificacdo da cornea e atraso no desenvolvimento.

As MPS Tipo V e VIII (Sindrome de DiFerrante)
nao apresentam descricao precisa. A MPS tipo IX
esta relacionada a deficiéncia de hialuronidase e
foi descrita em 1996. Os sintomas podem incluir
baixa estatura, otites cronicas, fenda palatina e
o desenvolvimento de massas de tecidos moles.

Fig.: Facies tipica de paciente portador de Mucopolis-
sacaridose tipo IV (sindrome de Morquio).

Fatores complicadores potenciais

= Obstrucao progressiva de via aérea por
infiltracdo de mucopolissacarideos ao redor
da lingua e da orofaringe (ventilacao sob
mascara e intubacao convencional podem ser
impossiveis). Estreitamento da nasofaringe.

= Sialorreia.

= Alteragoes respiratdrias graves (Apneia
obstrutiva do sono, cor pulmonale).



= Alteracdes musculoesqueléticas (baixa
estatura, instabilidade da coluna cervical,
rigidez articular, sintomas de aprisionamento
de nervos periféricos, cifoescoliose e luxacao
de quadril).

= Hidrocefalia.

= Alteracdes cardioldgicas, por deposicao de
mucopolissacarideos nas artérias coronarias
e nas valvas cardiacas, levando a arritmias,
hipertensao arterial, disfuncao valvar,
insuficiéncia cardiaca congestiva e angina.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracoes neuromusculares.

= Alteracoes hepaticas.

= Alteracoes renais.

= Alteracoes da acuidade visual (glaucoma,
opacificacdo da cérnea, papiledema cronico,
degeneracao da retina, amaurose) e
comprometimento auditivo (surdez).

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliacdo cardioldgica, neurolégica, pulmonar,
endocrinoldgica e renal
= Avaliacao das vias aéreas superiores.
Preparo para via aérea dificil (dificuldade de
adaptacao de mascara facial/diminuicao da
mobilidade cervical). As reservas pulmonares
limitadas e a dismorfia facial dificultam a
existéncia de uma via aérea segura.
Dificuldade de acesso venoso (membros
curtos e volumosos oferecem dificuldades no
acesso vascular e escolha do manguito para
pressao arterial obtida através de método
nao invasivo).
= Uso de antissialogogo.
= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes e
a intubagao em sequéncia rapida devem ser
consideradas. Nesta configuracao, um agente
bloqueador neuromuscular de acéo rapida
pode ser necessario. Entretanto, uma resposta
exagerada e prolongada pode ser observada
em pacientes com distUrbios neuromusculares.
= Selecdo criteriosa das drogas anestésicas.
As consideracoes anestésicas para pacientes
com MPS devem equilibrar adequadamente
a demanda e a oferta de oxigénio ao
miocardio, com a manutencao da frequéncia
cardiaca, contratilidade, pressao de
enchimento e resisténcia vascular periférica
conforme a necessidade.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

» E necessario o controle adequado dos niveis
glicémicos evitando hiperglicemia grave e,
sobretudo, hipoglicemia durante o periodo
perioperatorio. Periodos de jejum prolongado
devem ser evitados.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Nos casos de comprometimento da funcao
hepatica e renal, farmacos metabolizados
pelo figado e excretados pelos rins devem ser
utilizados com cautela. Deve ser realizada
avaliacao pré-operatoria da coagulacao e, se
necessario, a utilizacao de vitamina K.
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MURCS, Associacao

Descricao

A associacdo MURCS é uma entidade de etiolo-
gia desconhecida e natureza esporadica que se
caracteriza pela associacao de aplasia mulleria-
na, aplasia renal e displasia dos somitos cervi-
cotoracicos. As anomalias mais frequentes sao:
baixa estatura, defeitos vertebrais cervicais e
toracicos, agenesia/hipoplasia renal, auséncia
dos dois tercos proximais da vagina e auséncia ou
hipoplasia uterina. A associacao foi descrita ini-
cialmente por Duncan e colegas, em 1979 (Dun-
can PA, Shapiro LR, Stangel JJ et al. The MURCS
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association: mullerian duct aplasia, renal aplasia
and cervicothoracic somite dysplasia. J Pediatr.
1979;95(3):399-402).

MURCS ¢é o acronimo para Mullerian abnormali-
ties, Renal abnormalities e Cervicothoracic Somi-
te abnormalitie.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Fenda labial e/ou palatina.

= Micrognatia.

= Anomalias nas vértebras e nas costelas.

= Alteracées nos membros.

= Alteracoes renais.

= Alteracoes respiratorias.

= Cardiopatias congénitas (tetralogia de Fallot).

= Associacao com insensibilidade congénita da
cornea e sindrome de Klipel-Feil.

Recomendac¢odes perioperatorias

= Avaliacao radiologica (alteragoes nas costelas
e nas vértebras)

= Avaliacao cardioldgica, pulmonar e renal

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. As
reservas pulmonares limitadas e a dismorfia
facial dificultam a existéncia de uma via aérea
segura. Antever as potenciais dificuldades de
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manejo das vias aéreas devido a presenca
das anomalias craniofaciais e diminuicao da
mobilidade cervical. A capacidade de realizar
uma ventilacdo adequada com mascara

deve ser avaliada antes do uso de agentes
depressores. O equipamento apropriado

para lidar com a via aérea dificil deve estar
prontamente disponivel, incluindo dispositivos
de laringoscopia indireta.

Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracdao quanto ao
modo de metabolismo na escolha de drogas
anestésicas.

Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirurgico.
Profilaxia antibidtica da endocardite
bacteriana

Referéncias
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Nager, Sindrome de

Descricao

E uma sindrome de hipogénese oromandibular
associada a anormalidades dos membros. As ca-
racteristicas faciais e mandibulares da sindrome
de Nager Incluem fissuras palpebrais inclinadas
para baixo, hipoplasia malar, ponte nasal alta,
fenda palatina, micrognatia e canais auditivos
externos atrésicos. As malformacoes dos mem-
bros préaxiais incluem hipoplasia ou auséncia de
polegares, hipoplasia radial e Gmero curto. Apre-
senta caracteristicas fenotipicas semelhantes aos
da sindrome de Treacher-Collins. As deficiéncias
associadas sao as malformacoes vertebrais e de-
feitos cardiacos congénitos. Esta sindrome é es-
poradica, de etiologia desconhecida. O eponimo
esta relacionado ao otorrinolaringologista Felix
Robert Nager que descreveu a sindrome em 1948.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Fenda palatina.

= Micrognatia.

= Microstomia.

= Hipoplasia maxilar.

= Hipoplasia de laringe e de epiglote.

= Anomalias vertebrais e de extremidades
(sindactilia, hipoplasia radial de membros,
sinostose radioulnar).

= Hidrocefalia.

= Dificuldade de degluticao.

= Cardiopatia congénita (tetralogia de Fallot).

= Alteragoes respiratorias.

= Alteracoes neuromusculares.

= Acesso vascular periférico limitado.

Recomendac¢odes perioperatorias

= Avaliacao radiologica (anomalias vertebrais
e sinostoses).

Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das

vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com

a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

Evitar sedacao pré-operatoria.

Evitar situacoes de aumento da pressao
intracraniana. Uso profilatico de lidocaina
venosa em bolus pode ser (til para atenuar
respostas a laringoscopia e intubacao traqueal.
Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode

ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracdes de secrecoes e a
intubacao em sequéncia rapida devem

ser consideradas.

Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso de
bloqueador neuromuscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdao em areas de pressao.

Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.
Profilaxia antibidtica da endocardite bacteriana.
Risco de extubacao dificil (obstrucao
infraglotica).

Referéncias
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management of a patient with Nager Syndrome. Acta
Medica. 2016;5:34-6.
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Neurofibromatose (von
Recklinghausen, Doenca de)

Descricao

Doenca hereditaria autossomica dominante,
caracterizada por manchas de “café com leite”
combinadas com multiplos tumores de nervos
periféricos e uma variedade de outras anormali-
dades displasicas da pele, sistema nervoso, 0ssos,
orgaos enddcrinos e vasos sanguineos. Os tumores
de nervos periféricos sdo predominantemente,
schwannomas e neurofibromas. Eles ocorrem ao
longo dos nervos periféricos, onde sdao bastante
obvios, e nas raizes do nervo espinhal e craniano.
Doenca de aparecimento no Inicio na infancia,
tornando-se mais ativa na puberdade, durante a
gravidez e na menopausa. Assintomatica, ou dolo-
rosa quando o tumor produz pressao em estrutura
adjacente. O atraso mental, convulsdes, hidro-
cefalia e outras complicagcdes neurologicas sao
Frequentes. O envolvimento do olho pode resultar
em proptose, paralisias musculares, glaucoma,
opacidade da coérnea, entre outras complicacoes
oculares. A Neurofibromatose (NF) esta dividida
em duas formas geneticamente diferentes, NF1
e NF2, com diferentes caracteristicas clinicas. O
tipo 1 sdao mutacdes no gene NF1 no cromossoma
17, e o tipo 2 é decorrente de mutacao no gene
supressor tumoral NF2 no cromossoma 22. Um
terceiro tipo, a schwannomatose, é considerada
uma variante do tipo 2. Incidéncia estimada de
NF é de 1:2.500-3.300. A descricdo detalhada da
doenca foi feita pelo patologista alemao Friedrich
Daniel von Recklinghausen em 1882 com base na
autopsia de dois pacientes.

Fig.: Paciente com Neurofibromatose. Adaptado de:
Sethi P. Neurofibromatosis: challenge for anaesthetist.
J Coll Physicians Surg Pak. 2015;25(Suppl2):573-575.
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Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Macrossomatia (gigantismo parcial).

= Alteragoes osteoarticulares (cistos 0sseos,
pseudoartrose de tibia, cifoescoliose, luxacao
de quadril, pé torto).

= Alteracoes neurologicas (compressao de raizes
nervosas, neuroma de acUstico, disfagia,
hidrocefalia deficiéncia mental e convulsoes).

= Alteracoes endocrinoldgicas (feocromocitoma,
diabetes, puberdade precoce).

= Alteragoes respiratorias (cistos pulmonares,
compressoes extrinsecas, estenose de laringe).

= Alteracées cardiovasculares (hipertensao
arterial, arritmias).

= Alteracoes neuromusculares (resposta
exagerada ao bloqueio neuromuscular).

= Alteracoes renais (displasia de artéria renal
com hipertenséo, insuficiéncia renal).

= Acesso vascular periférico limitado.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao neurolégica, pulmonar, cardioldgica
e renal.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar
uma ventilacdo adequada com mascara
deve ser avaliada antes do uso de agentes
depressores. O equipamento apropriado
para lidar com a via aérea dificil deve estar
prontamente disponivel, incluindo dispositivos
de laringoscopia indireta. Risco de extubacao
dificil por obstrucao extrinseca.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas.

= Manejo critico da reposicao volémica
intraoperatoria.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Avaliar risco-beneficio de bloqueios regionais.
0 grau de comprometimento limita a técnica
na maioria dos casos. Existem relatos de
blogueios no neuroeixo realizados com sucesso.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite bacteriana
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Neuroléptica Maligna, Sindrome

Descricao

A sindrome Neuroléptica Maligna (SNM) é uma
complicacao relativamente rara, mas potencial-
mente fatal, idiossincrasica, do uso de farmacos
neurolépticos. A SNM é supostamente causada
pela deplecdao da dopamina ou pelo bloqueio
do receptor da dopamina no hipotalamo, trato
nigroestriado e vias vertebrais resultando em
termorregulacao central anormal e rigidez mus-
cular. A SNM geralmente se desenvolve ao longo
de um periodo de 24 a 72 h, mas pode apresentar
uma evolucao mais insidiosa dos sintomas. A SNM
e a Hipertermia Maligna compartilham sintomas
e apresentam semelhancas nas suas fisiopato-
logias. A frequéncia de aparecimento da SNM é
de 2,2% dos pacientes tratados com antipsicoti-
cos (fenotiazinas, butirofenonas, tioxantenos,
benzamidas, clozapina e risperidona). Outros
medicamentos envolvidos incluem droperidol,
succinilcolina, proclorperazina, prometazina e
metoclopramida. A SNM foi descrita pela pri-
meira vez por Delay e colegas em 1960, apds a
introducao de neurolépticos na pratica médica.

Fatores complicadores potenciais

Aumento agudo da temperatura corporal.
Rigidez muscular.

Elevacdo da CPK (rabdomiolise).
Instabilidade do sistema nervoso autonomo
(taquicardia, hipertensao arterial).
Taquipneia.

Alteracao do nivel de consciéncia.
Diaforese.

Leucocitose.

Paciente nao cooperativo.

= Associacao com esquizofrenia.

= Associacao com paralisia cerebral.

= Situacao clinicamente semelhante a
Hipertermia Maligna.

Recomendac¢des perioperatorias

= Os pacientes podem apresentar um histérico
de recorréncia de SNM.

= Selecao criteriosa de drogas anestésicas.
Drogas a serem evitadas incluem droperidol,
succinilcolina, proclorperazina, prometazina e
metoclopramida.

= Os anestésicos halogenado sdo seguros, nao
estao associados a hipotensao, arritmias
ou convulsoes.

= As condicdes médicas concomitantes
associadas a esquizofrénicos cronicos e a
interacao entre antipsicoticos e anestésicos
devem ser mantidas em mente, pois 0s
farmacos utilizados para o tratamento da
esquizofrenia incluem neurolépticos, como os
bloqueadores dos receptores da dopamina.

= Os pacientes em uso cronico de antipsicéticos
frequentemente tém aumento da frequéncia
cardiaca, risco de hipotensao e sensibilidade
individual aos anestésicos. As respostas
adversas durante a anestesia a serem
levadas em consideracao incluem arritmias,
hipotensao, hiperpirexia, narcose prolongada,
coma, ileo paralitico pos-operatorio e
distUrbios cognitivos no pos-operatorio.

= Estes pacientes tém limiares de dor mais
elevados devido a receptores hipofuncionais
de N-metil D-aspartato (NMDA) com sistema
imunolégico anormal, disfuncao hipofisaria-
adrenal-autondmica e risco de intoxicagao
hidrica.

= O tratamento sintomatico geral, como
hidratacao e reducao da hipertermia, é
essencial. As complicacdes secundarias,
como hipoxia, acidose e insuficiéncia renal,
devem ser tratadas de forma agressiva. A
heparina de baixa dose esta indicada para
prevenir a trombose venosa em um paciente
imobilizado. Agonistas da dopamina, como
bromocriptina e amantidina, demonstraram
eficacia no tratamento. Benzodiazepinas e
a carbamazepina ja foram utilizados para a
diminuicao transitoria dos sintomas. O papel
do dantrolene sodico nao esta bem definido
na SNM.

= Usuarios de neurolépticos que desenvolvem
hipertermia, rigidez muscular e disfuncao
autonomica devem ter todos os medicamentos
psicotropicos retirados imediatamente até
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que uma investigacao diagndstica rigorosa
revele uma etiologia especifica. DistUrbios
que podem ser confundidos com SNM incluem
rabdomiolise de outras causas, infeccoes do
sistema nervoso central, neoplasias cerebrais,
tétano, toxicidade do litio, acidente vascular
cerebral relacionado com neurolépticos,
catatonia, interacoes medicamentosas com
inibidores da monoamina oxidase, sindrome
anticolinérgica central e Hipertermia Maligna
induzida por anestesia. Na suspeita de SNM

no perioperatorio, além de um histérico
cuidadoso e exame fisico, realizar os seguintes
testes: concentracao CPK; leucograma; funcao
renal; EEG; tomografia computadorizada;
puncao lombar; concentracao sérica de litio.
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Niemann-Pick, Doenca de

Descricao

A doenca de Niemann-Pick (DNP) é uma heranca
autossdmica recessiva caracterizada por deficién-
cia de esfingomielinase, levando ao aumento do
figado e do baco, anemia, mancha vermelho-cere-
ja na macula com cegueira progressiva, linfadeno-
patia e deterioracao mental e fisica progressiva.
Este distirbio do metabolismo esfingolipidico
ocorre em cinco fendtipos clinicamente distingui-
veis. Tipo A (Niemann): forma infantil severa; Tipo
B (Pick): visceral ou crénica; Tipo C: tipo subagudo
ou juvenil; Tipo D (Nova Escocia ou sindrome de
Crocker-Farber) e Tipo E: forma adulta nao neu-
ropatica. A forma infantil severa é a mais comum,
progressiva rapida, que leva a morte antes dos
trés anos de idade. O transtorno é heterogéneo,
mas todas as formas sao autossomicas recessivas.
A DNP foi inicialmente descrita pelos alemaes
Albert Niemann e Ludwig Pick (Niemann A. Ein
unbekanntes Krankheitsbild. Jahrbuch fur Kin-
derheilkunde, Berlin, NF, 1914;79:1-10. Pick L. Der
Morbus Gaucher und die ihm ahnlichen Krankhei-
ten (die lipoidzellige Splenohepatomegalie Typus
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Niemann und die diabetische Lipoidzellenhypopla-
sie der Milz). Ergebnisse der Inneren Medizin und
Kinderheilkunde, Berlin, 1926;29:519-627).

Fatores complicadores potenciais

= Visceromegalias (hepatoesplenomegalia).

= Linfadenopatia.

= Alteracoes neurologicas (convulsdes, atrofia
cerebral).

= Baixa estatura.

= Hipotrofia de membros.

= Oftalmoplegia.

= Anemia.

= Alteracoes cardiacas e respiratorias (infiltrado
lipidico, hipertensao pulmonar).

= Alteracdes neuromusculares.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica e pulmonar.

= Extremidade malformadas oferecem
dificuldades no acesso vascular e escolha do
manguito para pressao arterial obtida através
de método nao invasivo.

= Manejo critico da reposicao volémica
intraoperatoria.

= Nos casos de comprometimento da funcao
hepatica, farmacos metabolizados pelo figado
devem ser utilizados com cautela. Deve
ser realizada avaliacao pré-operatoria da
coagulacao e, se necessario, a utilizacdo de
vitamina K.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas.

= A succinilcolina esta associada ao risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes.
0 uso de bloqueador neuromuscular
nao despolarizante prolonga o bloqueio
neuromuscular em pacientes com hipotonia.

Referéncias

. Fonseca NM, Ledo CM, Oliveira CA. Anestesia em pa-
ciente com doenca de Niemann-Pick. Relato de caso.
Rev Bras Anestesiol. 2000;50(6):454-8.

. Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic,
metabolic & dysmorphic syndromes of childhood.
3rd ed., Lippincott Willians & Wilkins, Philadelphia,
2015:322-3.

Noonan, Sindrome de

Descricao

Heranca autossomica dominante. As caracteris-
ticas clinicas sdo a baixa estatura, implantacao
baixa das orelhas e muitas deformidades es-



queléticas menores das quais as mais comuns
sao Pectus excavatum e o cubitus valgus. As
anormalidades cardiacas ocorrem em 50% dos
pacientes. De ocorréncia esporadica, é causada
por novas mutagoes. Apresenta uma incidéncia
entre 1:1.000-2.500 nascidos vivos. A sindrome
de Noonan (SN) é semelhante ao fenotipo de
Turner, mas nao ha defeito cromossémico e a
SN ocorre em ambos os sexos. O eponimo esta
relacionado a cardiologista pediatrica americana
Jacqueline Anne Noonan (Noonan JA. Hyperte-
lorism with Turner phenotype. A new syndrome
with associated congenital heart disease. Ame-
rican Journal of Diseases of Children, Chicago,
1968;116:373-80).

Fig.: Apresentacao tipica de Paciente portador da sindro-
me de Noonan (orelhas malformadas e de implantacao
baixa, pescoco alado e fenda palpebral antimongoloide).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (hipertelorismo).

= Micrognatia.

= Baixa estatura.

= Pescoco alado.

= Criptorquidia.

= Linfedema.

= Quilotorax.

= Anomalias o0sseas (Pectus excavatum, cubitus
valgus, talipes equinovarus).

= Alteracoes respiratorias.

= Anomalias costovertebrais (costela cervical).

= Alteracoes cardiovasculares (estenose valvar
pulmonar, valvulas pulmonares espessas e
displasicas, insuficiéncia mitral, estenose
subaodrtica, anomalias do coracao direito e
cardiomiopatia ventricular esquerda).

= Alteracoes neuromusculares.

= Acesso vascular periférico limitado.

= Possibilidade de reacées atipicas a
anestésicos, semelhantes a Hipertermia
maligna (Malignant Hyperthermia-like
reactions). Estas reacoes sao potencialmente
graves devido a hiperpotassemia, entretanto
nao existe o hipermetabolismo tipico da
Hipertermia Maligna.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Preparo
para via aérea dificil. Possiveis reservas
pulmonares limitadas e a dismorfia facial
dificultam a existéncia de uma via aérea segura.

= Avaliacao cardioldgica e pulmonar.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Evitar sedacdo pré-operatoéria.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

= Os agentes que desencadeiam a Hipertermia
Maligna (succinilcolina e anestésicos
inalatorios halogenados), ja foram
utilizadas nesta sindrome sem relato de
hipermetabolismo. Entretanto, a experiéncia
anestésica com essa doenca é pequena,
limitada, e casos esporadicos de uma suposta
associacao com a Hipertermia Maligna
fazem com que a maioria dos autores
desconsidere o uso desses agentes em
doencas neuromusculares, apesar das fracas
evidéncias.

Referéncias

. Magboul MM. Anaesthetic management of emer-
gency caesarean section in a patient with Noonan’s
syndrome - case report and literature review. Middle
East J Anesthesiol. 2000;15:611-7.
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Opitz, Sindrome de (Opitz-Frias,
Sindrome de; Hipertelorismo-
Hipospadia, Sindrome)

Descricao

Dismorfia congénita autossomica dominante (de-
lecao do 22q11.2) ou ligada ao cromossoma Xp,
com expressividade variavel. Apresenta facies
caracteristicas, hipertelorismo, hipospadia e
dificuldades de degluticdo. A aspiracao pulmo-
nar pode ocorrer com frequéncia e ser fatal. O
sexo masculino é mais gravemente afetado. O
eponimo esta relacionado aos geneticistas John
Marius Opitz e Jaime L. Frias (Opitz JM, Frias JL,
Gutenberger JE et al. The G syndrome of multi-
ple congenital anomalies. Birth Defects Original
Article Series, New York, V, 1969;2:95-101).

Fatores complicadores potenciais

= Fenda labial e/ou palatina (somente na
heranca ligada ao cromossoma X).

= Micrognatia.

= Lingua fendida (lingua bifida).

= Alteracdes laringoesofagicas (hipoplasia,
estridor, disfagia).

= Alteracoes no sistema nervoso central (retardo
mental moderado, agenesia de corpo caloso,
hipoplasia de cerebelo, cisterna magna
alargada e atrofia cortical).

= Pectus excavatum.

= Dificuldade de degluticao.

= Alteracoes respiratorias (hipoplasia pulmonar).

= Refluxo gastroesofagico. Aspiracao recorrente,
pneumonias e dificuldade respiratoria
intermitente.

= Alteracoes cardiovasculares (coarctacao da
aorta e defeito do septo atrial).

= Alteracoes neuromusculares (hipotonia).

= Alteracoes renais.
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Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica, neuroldgica, renal
e pulmonar.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Preparo para via aérea dificil. Risco de
extubacao dificil (obstrucao infraglotica).

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.
Evitar o uso de relaxantes musculares.

= O uso de anticolinesterasicos pode agravar ou
induzir episddios de miotomia.

= Evitar sedacéo pré-operatoria.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite bacteriana.

= Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracdo quanto ao
modo de metabolismo na escolha de
drogas anestésicas.

Referéncias

. Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic,
metabolic & dysmorphic syndromes of childhood.
3rd ed., Lippincott Willians & Wilkins, Philadelphia,
2015:209-10.



Orbeli, Sindrome de (Dele¢ao do
13q, Sindrome da)

Descricao

Delecao do braco longo do cromossomo 13 com
um amplo espectro de anormalidades, incluindo
retinoblastoma, retardo mental e de crescimen-
to, malformacdes cerebrais, defeitos cardiacos,
deformidades dos membros, anormalidades
digestivas e urogenitais. Delecdes limitadas ou
proximais as bandas q13-gq31 sao marcadas prin-
cipalmente por retardo de crescimento, mas sem
deformidades importantes, enquanto aquelas
que envolvem a banda 32q geralmente estao as-
sociadas a numerosas malformacoes principais. O
eponimo esta relacionado ao russo Dimitri Orbeli
que fez uma compreensiva descricao da sindro-
me em 1971.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Microcefalia.

= Macroglossia.

= Fenda palatina.

= Alteracoes oculares (retinoblastoma,
microftalmia, hipertelorismo, coloboma,
aniridia).

= Retardo mental e do desenvolvimento.

= Alteracoes no sistema nervoso central
(hipoplasia ou aplasia do corpo caloso,
anencefalia, hidrocefalia, aplasia do trato
olfatério, hipoplasia do nervo optico e
encefalocele).

= Pescoco curto e alado.

= Palato estreito.

= Situs inversus.

= Refluxo gastroesofagico.

= Acesso vascular periférico limitado.

= Alteracées cardiovasculares (comunicacao
interatrial, comunicacao interventricular,
tetralogia de Fallot, ducto arteriosus
patente, coarctacao da aorta, dextrocardia e
tronco aortopulmonar comum).

= Alteracdes renais (rins hipoplasicos,
hidronefrose, sistema coletor dilatado).

= Alteracao neuromuscular (hipotonia).

= Anomalias nas extremidades (polegares
hipoplasicos ou ausentes, sindactilia,
talipes calcaneovalgus, fusao de 0ssos
do metacarpo, braquidactilia e pé torto
congeénito).

= Alteracoes hematopoiéticas (deficiéncia de
fatores VIl e X).

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com a via
aérea dificil deve estar prontamente disponivel,
incluindo dispositivos de laringoscopia indireta.
Preparo para via aérea dificil.

= Evitar sedacdo pré-operatoria.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.

= Avaliacao cardioldgica, renal e neurologica.

= Avaliacao hematoldgica.

= Evitar bloqueadores neuromusculares.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o

metabolismo de determinadas drogas.

Evitar bloqueio neuromuscular.

= Cuidado com o posicionamento e adequada

protecdao em areas de pressao.

Disponibilidade de hemoderivados

(hemoconcentrado, plasma fresco congelado,

crioprecipitado).

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.

= Profilaxia antibiética da endocardite
bacteriana. No pos-operatério, a infeccao
também predispde a sangramentos trazendo
efeitos deletérios aos pacientes.

Referéncias

. Inada T, Matsumoto H, Shingu K. Anaesthesia in a
child with deletion 13q syndrome. Paediatr Anaesth.
1998;8:441.

. Mayhew JF, Fernandez M, Wheaton M. Anesthesia
in a child with deletion 13q syndrome. Paediatr
Anaesth. 2005;15:350.

Osteogénese Imperfecta

Descricao

Heranca autossémica dominante; mutacéo nos ge-
nes COL1AT1 (tipo 1) ou COL1A2 (tipo Il ou doenca de
Vrolik) que codificam o colageno. Uma vez que o
colageno é um importante componente estrutural
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dos ossos, estes tornam-se anormalmente que-
bradicos. Dessa forma, os ossos ficam extrema-
mente frageis, sendo que muitas criancas nascem
com fraturas e nao sobrevivem por muito tempo.
A capacidades mental dos portadores de Osteo-
génese Imperfecta (Ol) nao é alterada. A falta de
colageno nao afeta apenas os 0ssos, mas todas as
estruturas do corpo que utilizam essa proteina,
por exemplo, a pele e os vasos sanguineos. Além
da fragilidade ossea, é um sinal caracteristico a
esclera azulada. Apresenta uma incidéncia de
1:25.000 nascidos. A Ol tipo Il é mais grave, con-

dicao associada a morte neonatal.

Fig.: Paciente portador de Osteogénese Imperfecta
sendo preparado para procedimento neurocirirgico.
Erdogan MA, Sanli M, Ersoy MO. Conduta anestésica
em crianca com Osteogénese Imperfeita e hemorragia
epidural. Rev Bras Anestesiol. 2013;63(4):366-8.

Fatores complicadores potenciais.
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Hiperextensibilidade articular.

Fragilidade dssea (fraturas espontaneas ou
ao menor trauma, encurvamento dos 0ssos
mesmo sem fraturas).

Vértebras achatadas.

Hipotonia.

Instabilidade da coluna cervical.
Hidrocefalia.

Escoliose.

Cardiopatias congénitas (lesdes valvares, ducto
arteriosus patente, comunicacao interatrial).

Pectus excavatum.
Alteracdes respiratorias.

Recomendacdes perioperatoérias

Avaliacao cardioldgica.

Avaliacao das vias aéreas superiores.

Preparo para via aérea dificil (a laringoscopia
deve ser realizada com tracao axial devido a
instabilidade cervical).

Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.
Avaliacao radiologica.

Cuidado com o posicionamento do paciente
Evitar bloqueios no neuroeixo.

Evitar bloqueadores neuromusculares. As
fasciculacoes induzidas pela succinilcolina sao
suficientes para produzir fraturas.

Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas.
Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao. O manguito
para medida da pressao arterial podera levar
a fratura do membro.

Acesso vascular periférico limitado devido as
deformidades.

Monitorizacao invasiva deve ser utilizada

na dependéncia da gravidade do
comprometimento cardiovascular e da
magnitude do procedimento cirurgico.
Profilaxia antibidtica da endocardite
bacteriana.

Disponibilidade de hemoderivados
(hemoconcentrado, plasma fresco congelado,
crioprecipitado).

Referéncias
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moval in femur. Anesth Essays Res. 2016;10(3):677-9.

Otopalatodigital, Sindrome

Descricao

A sindrome Otopalatodigital (SOPD) é uma heran-
¢a autossomica dominante ligada ao cromossoma
X, relacionada a mutacao no gene FLNA que
afeta principalmente a estrutura ossea e facial.
Apresenta dois tipos: tipo | (sindrome de Taiby) e
tipo Il. Os dois tipos provavelmente sao alélicos.
A SOPD-I se expressa com maior gravidade no
sexo masculino, geralmente ocorre obito neona-
tal, as mulheres sao apenas levemente afetadas.
E caracterizada por malformacées e/ou disfun-
coes dos ouvidos, palato, cranio, boca, face e
anormalidades osteoarticulares dos membros.
Algumas das caracteristicas comuns aos dois
tipos de SOPD incluem: fissura palatina, testa
proeminente, nariz largo, hipertelorismo, fendas
palpebrais inclinadas, hipoacusia, braquidactilia,
clinodactilia, Pectus excavatum, nanismo e lu-
xacao congénita dos cotovelos. A SOPD-Il pode
apresentar anomalias neurologicas e cardiacas.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Microcefalia.

= Fenda palatina.

= Hipoplasia de ossos da face.

= Pectus excavatum.

= Anomalias costovertebrais e cervicais (torax
pequeno, costelas e claviculas malformadas).

= Anormalidades osteoarticulares (baixa estatura,
limitacao da extensao do cotovelo, dedos largos
com unhas curtas, maos e pés de “ra”).

= Alteracoes respiratorias (insuficiéncia
respiratoria progressiva).

= Refluxo gastroesofagico.
= Acesso vascular periférico limitado.
= Alteracoes neuromusculares.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao radiologica (grandes articulacoes e
coluna cervical).

= Avaliacao pulmonar.

= Evitar sedacao pré-operatoria.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Preparo para via aérea dificil (dificuldade de
adaptacao de mascara facial, instabilidade
da coluna cervical). As reservas pulmonares
limitadas e a dismorfia facial dificultam a
existéncia de uma via aérea segura.

= Membros curtos oferecem dificuldades no
acesso vascular e escolha do manguito para
pressao arterial obtida através de método nao
invasivo.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

Referéncias

. Zachariah SK, Rai E, Ninan S. Anesthesia in a child
with otopalatodigital syndrome. Paediatr Anaesth.
2010;20(4):367-8.

. Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic,
metabolic & dysmorphic syndromes of childhood.
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Pallister-Hall, Sindrome de (Hall-
Pallister, Sindrome de)

Descricao

Heranca autossomica dominante, devido a muta-
cao no gene GLI3 localizado no cromossoma 7p.
Malformacao distinta com hamartoblastoma, pan-
-hipopituitarismo, anus imperforado e polidactilia
pos-axial. Alguns pacientes também exibem fendas
laringeas, lobulagao pulmonar anormal, agenesia
e/ou displasia renal, metacarpos curtos, cardiopa-
tias congénitas e retardo de crescimento. A exposi-
¢ao a inseticidas e pesticidas maternos foi relatada
em alguns casos. A geneticista americana Judith
G. Hall e associados definiram em 1980 o quadro
da doenca com base na observacao de 6 criancas
(Hall JG, Pallister PD, Clarren SK et al. Congenital
hypothalamic hamartoblastoma, hypopituitarism,
imperforate anus, and postaxial polydactyly - a
new syndrome? Part I. Clinical, causal, and patho-
genic considerations. American Journal of Medical
Genetics, New York, 1980;7:47-74).

- -

Fig.: Paciente do sexo masculino, 47 anos de idade com
sindrome de Pallister-Hall;(a)perfil, nota-se a microg-
natia e a retracao da cartilagem tireoide; (b) epiglote
bifida visualizada sob fibroscopia 6tica. Modificado de:
Riutort KT, Feinglass NG, Brull SJ. Anesthetic implica-
tions of Pallister-Hall Syndrome in patients with a bifid
epiglottis. Rom J Anaesth Int Care. 2009;16(1):71-4.

Fatores complicadores potenciais
= Dismorfismo facial.
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= Fenda labial e/ou palatina.

= Micrognatia.

= Displasia da cartilagem traqueal e laringeas.

= Fistula traqueoesofagica.

= Alteragdes no sistema nervoso central.

= AlteracOes nas vértebras e nas costelas.

= Alteracoes endocrinas (anomalias no eixo
hipotalamo-hipofisario).

= Alteracbes respiratorias.

= Cardiopatias congénitas.

= Alteracées neuromusculares.

= Alteracgbes renais.

= Acesso vascular periférico limitado.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao das vias aéreas superiores (as
reservas pulmonares limitadas e a dismorfia
facial dificultam a existéncia de uma via aérea
segura. Preparo para via aérea dificil.

= Avaliagao radiologica (anomalias nas vértebras
e nas costelas).

= Avaliacao cardioldgica, renal, pulmonar e
endocrina.

= Evitar sedacdo pré-operatoria.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiética da endocardite bacteriana.

= Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracao quanto ao
modo de metabolismo na escolha de drogas
anestésicas.

Referéncias
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Pallister-Killian, Sindrome de
(Pallister-Kilian-Teschler-Nicola,
Sindrome de)

Descricao

Tetrassomia do cromossoma 12p em mosaico. A
expressao fenotipica é variavel, indo de morte
perinatal a anomalias congénitas multiplas.
Os portadores apresentam facies dismorfico,
manchas hipopigmentares da pele, alopécia lo-
calizada, retardo mental, convulsdes e podem
apresentar cardiopatias congénitas. Também
podem apresentar fronte proeminente, ptose
palpebral, estrabismo, hipertelorismo, epicanto,
macrostomia com comissuras labiais voltadas
para baixo, implantacao baixa das orelhas, pes-
coco curto e macroglossia. As caracteristicas fisi-
cas se alteram com a idade: o facies assume um
aspecto mais grosseiro, a micrognatia progride
para prognatismo, e a hipertonia e contraturas se
desenvolvem entre os cinco e dez anos de idade,
apos a hipotonia inicial. A sindrome foi descrita
inicialmente por Pallister, em adultos, em 1977, e
por Killian, em 1981, em criancas.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Micrognatia.

= Pescoco curto.

= Macroglossia.

= Cardiopatias congénitas (agenesia pericardica,
cardiomioparia hipertrofica, comunicacao
interventricular e interatrial, persisténcia do
canal arterial, coarctacao da aorta, estenose
aortica).

= Broncoaspiracao recorrente.

= Convulsdes.

= Alteracdes respiratorias.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alterac6es neuromusculares.

= Possibilidade de reagées atipicas a
anestésicos, semelhantes a Hipertermia
maligna (Malignant Hyperthermia-like
reactions). Estas reacées sao potencialmente
graves devido a hiperpotassemia, entretanto
nao existe o hipermetabolismo tipico da
Hipertermia Maligna.

Recomendacdes perioperatoérias

= Avaliacdo cardioldgica, pulmonar e
neuroldgica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. As
reservas pulmonares limitadas e a dismorfia

facial dificultam a existéncia de uma via aérea
segura. Preparo para via aérea dificil.

= O gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes e a
intubacao em sequéncia rapida devem
ser consideradas.

= Os agentes que desencadeiam a Hipertermia
Maligna (succinilcolina e anestésicos inalatorios
halogenados), ja foram utilizadas nesta
sindrome sem relato de hipermetabolismo.
Entretanto, a experiéncia anestésica com
essa doenca é pequena, limitada, e casos
esporadicos de uma suposta associacdo com a
Hipertermia Maligna fazem com que a maioria
dos autores desconsidere o uso desses agentes
em doencas neuromusculares, apesar das
fracas evidéncias.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite bacteriana.
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Patau, Sindrome de (Trissomia
do 13)

Descricao

Sindrome congénita de mdultiplas anormalida-
des produzidas pela trissomia do cromossomo
nimero 13. E caracterizada por multiplas anor-
malidades da cabeca, cérebro, orelhas, olhos,
sistema cardiovascular, baco, sistema reproduti-
Vo, pancreas e outros orgaos. Isso inclui defeitos
no couro cabeludo, coloboma, hipertelorismo,
labio leporino, palato fendido, orelhas deforma-
das, cardiopatia congénita, microcefalia, testa
inclinada, sutura sagital e fontanelas largas,
hidronefrose, hidroureter, microftalmia, artéria
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umbilical Unica, hérnia umbilical, Gtero bicorno e
retardo mental. Todos os pacientes apresentam
surdez. Com uma incidéncia de 1:10.000 nasci-
dos, a maioria das criancas (95%) morrem antes
de completar um ano de vida. A sindrome reco-
nhecida como uma trissomia por Klaus Patau e
colaboradores (Patau K, Smith DW, Therman E et
al. Multiple congenital anomaly caused by an ex-
tra autosome. The Lancet, London, 1960;1:790).

Fig.: Microcefalia, auséncia de cilios, fenda labial e/ou
palatina, orelhas displasicas, hérnia umbilical e altera-
coes de extremidades (polidactilia e sobreposicao de
dedos) sdo caracteristicas da sindrome de Patau.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Micrognatia.

= Fenda labial e/ou palatina.

= Alteracdes no sistema nervoso central
(convulsbes, Apneia, hipoplasia cerebelar,
hipoplasia do corpo caloso, meningocele,
mielomeningocele).

= Hérnia diafragmatica.

= Alteracdes respiratorias (broncoaspiracao,
infeccdes respiratorias recorrentes com
episddios de cianose e apneia).

= Cardiopatias congénitas em 80% dos casos
(defeitos do septo ventricular, tetralogia de
Fallot, dupla via de saida do ventriculo direito).

= Alteracoes neuromusculares (hipotonia).

= Alteracées renais (hidronefrose).

= Condicao associada a morte precoce (85% nao
ultrapassam o primeiro ano de vida).

Recomendacdes perioperatorias

= Evitar sedacéo pré-operatoria.

= Avaliacdo radiolégica (anomalias nas vértebras
e nas costelas).
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= Avaliacao cardioldgica, renal, neurologica
e pulmonar.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.

= Manejo critico da reposicao volémica
intraoperatoria.

= Monitorizagao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

= Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracdo quanto ao
modo de metabolismo na escolha de
drogas anestésicas.
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Pelizaeus-Merzbacher, Doenca de

Descricao

A Doenca de Pelizaeus-Merzbacher (DPM) é uma
leucodistrofia recessiva ligada ao cromossoma X
(mutacao no gene PLP1 no Xq22.2). As manifes-
tacdes clinicas tipicas incluem retardo psicomo-
tor, nistagmo, ataxia, ténus muscular anormal,
convulsdes e deficiéncia cognitiva. Comeca na



infancia, em individuos do sexo masculino, é
progressiva, podendo persistir por décadas. Ha
também uma segunda forma congénita recessiva,
marcada por inicio tardio com um curso mais ra-
pido, e uma forma dominante com inicio na idade
adulta, marcada pela fotossensibilidade da pele,
nanismo, ataxia cerebelar, cataratas, retinite
pigmentosa e surdez. A incidéncia é de 1:200.000
nos EUA e 1,45:100.000 no Japao. O eponimo esta
relacionado aos neurologistas alemaes Friedrich
Christoph Pelizaeus e Ludwig Merzbacher. Os pa-
cientes descritos por Ludwig Merzbacher em seu
artigo de 1910 pertenciam a mesma familia que
anteriormente foi relatada por Pelizaeus em 1885.

Fatores complicadores potenciais

= Alteragdes no sistema nervoso central
(convulsoes, exacerbacgoes da espasticidade).

= Refluxo gastroesofagico.

= Sialorreia.

= Alteracoes respiratorias (pneumonias de
repeticao).

= Alteracdes cardiovasculares.

= Alteracoes neuromusculares (hipotonia).

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao radiologica.

= Avaliacdo cardioldgica e neurolégica.

= Apesar de muitos pacientes nao serem
cooperativos, a sedacao pré-operatoria deve
ser evitada. As reservas pulmonares limitadas
e 0 aumento da sensibilidade a depressao
respiratoria sao deletérios.

= Controle rigoroso da temperatura corporal no
perioperatorio.

= Atencao meticulosa a ventilacao (modo, PEEP,
volumes correntes apropriados, pressoes de
pico de via aérea).

= Profilaxia da broncoaspira¢ao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes e
a intubacdo em sequéncia rapida devem ser
consideradas.

= Medicacao antissialogoga (anticolinérgicos).

= Evitar fenotiazinas, butirofenonas e
bloqueadores dopaminérgicos.

= O uso de relaxantes musculares nao
despolarizantes prolongam o bloqueio
neuromuscular em pacientes com doencas
desmielinizantes. O uso da succinilcolina
apresenta risco de hipercalemia potencial
nestes pacientes.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas.
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Pena-Shokeir, Fenétipo de
(Pena-Shokeir Tipo I, Sindrome
de; Hipocinesia Fetal,
Sequéncia de)

Descricao

0 fendtipo de Pena-Shokeir (FPS) caracteriza-se
por multiplas contraturas articulares, anomalias
faciais e hipoplasia pulmonar. Qualquer que seja
a causa, a caracteristica comum desta sequén-
cia é a diminuicao da atividade fetal. A facie é
inexpressiva, com hipertelorismo, orelhas mal-
formadas, pescoco curto, microstomia com mi-
crognatia e palato arqueado. Anomalias cardiacas
podem ocorrer. Cerca de 30% dos acometidos sao
natimortos, e a maioria das complicacdes sao
decorrentes da hipoplasia pulmonar. Todas as
causas plausiveis da imobilidade fetal devem ser
pesquisadas (miogénicas, neurogénicas, isquémi-
cas/andxicas). Existem semelhancas entre o FPS
e a sindrome da trissomia do cromossoma 18. O
FPS foi descrito em 1974(Pena SD, Shokeir MH.
Syndrome of camptodactyly, multiple ankyloses,
facial anomalies and pulmonary hypoplasia: a le-
thal condition. J Pediatr. 1974; 85(3): 373-5).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Miscrostomia.

= Micrognatia.

= Palato arqueado e/ou fenda palatina.

= Contraturas articulares multiplas.

= Alteracoes no sistema nervoso central.

= Alteracoes respiratorias (pneumonias de
repeticao, broncoespasmo, hipoplasia
pulmonar).

= Alteracoes cardiovasculares.

= Alteracoes neuromusculares.

= Acesso vascular periférico limitado.
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Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica, renal e neuroldgica.

= Avaliacao radiologica.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com a via
aérea dificil deve estar prontamente disponivel,
incluindo dispositivos de laringoscopia indireta.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Controle rigoroso da temperatura corporal no
perioperatorio.

= Atencao meticulosa a ventilacdo (modo, PEEP,
volumes correntes apropriados, pressoes de
pico de via aérea).

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecoes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.

= Medicacao antissialogoga (anticolinérgicos).

= Evitar bloqueio neuromuscular. O uso de
relaxantes musculares nao despolarizantes
podem prolongar o bloqueio neuromuscular.
0 uso da succinilcolina apresenta risco de
hipercalemia potencial nestes pacientes.
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Peters-Plus, Sindrome de

Descricao

A sindrome de Peters-Plus é uma heranca autos-
sdmica recessiva caracterizada por retardo men-
tal, nanismo e anomalia de Peters. A anomalia de
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Peters é constituida de alteracdes embrionaria
na camara anterior dos olhos (turvacao da cor-
nea, adesdes da iris, cristalino e da cérnea). O
eponimo esta relacionado ao oftalmologista ale-
mao Albert Peters (Peters A. Uber angeborene
Defektbildung der Descemet’schen Membran.
Klinische Monatsblatter fiir Augenheilkunde,
Stuttgart, 1906;44:27-40,105-119).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Regiao frontal proeminente.

= Micrognatia.

= Fenda labial e/ou palatina.

= Micromelia.

= Nanismo.

= Retardo mental.

= Mobilidade reduzida dos cotovelos com
hiperextensibilidade em outras articulacoes.

= Pectus excavatum.

= Convulsoes.

= Espasticidade.

= Alteracoes respiratorias.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracoes cardioldgicas (cardiopatias
acianoticas).

= Alteracoes vertebrais.

= Alteragées no sistema nervoso central
(agenesia do corpo caloso).

= Alteracoes neuromusculares.

= Alteracdes renais (agenesia renal, hidronefrose).

= Acesso vascular periférico limitado.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica, renal e neurologica.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecao em areas de pressao.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com a via
aérea dificil deve estar prontamente disponivel,
incluindo dispositivos de laringoscopia indireta.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.



* Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite bacteriana.

= A micromelia oferece dificuldades no
acesso vascular e escolha do manguito para
pressao arterial obtida através de método
nao invasivo.

= A sedacao pré-operatoria deve ser evitada.
As reservas pulmonares limitadas e o
aumento da sensibilidade a depressao
respiratoria sao deletérios.

= Controle rigoroso da temperatura corporal no
perioperatorio.
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Pfeiffer, Sindrome de

Descricao

Heranca autossomica dominante (mutacoes nos ge-
nes FGFR1 no cromossoma 8 ou no FGFR2, localiza-
do no cromossoma 10). A sindrome de Pfeiffer (SP)
pertence ao grupo de doencas chamadas acroce-
falossindactilias e se caracteriza por anomalias no
desenvolvimento do cranio, tipo craniossinostose,
sindactilia, hallux e polegares anormalmente gran-
des. Ocasionalmente outros disturbios, incluindo
o desenvolvimento psicomotor sao apresentados,
hidrocefalia, hipertelorismo, exoftalmia, nariz
pequeno, maxila estreita, palato ovalado e poli-
dactilia. Apresenta uma incidéncia de 1:100.000.
0 eponimo esta relacionado ao geneticista alemao
Rudolf Arthur Pfeiffer (Pfeiffer RA. Dominante
erbliche Akrocephalosyndaktylie. Zeitschrift fur
Kinderheilkunde, Berlin, 1964;90:301-20).

Fig.: Facies tipica de paciente portador da sindrome
de Pfeiffer.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (facies plana, hipoplasia
nasal, hipoplasia de maxila e de mandibula).

= Cranio de formato peculiar (cloverleaf skull).

= Palato arqueado.

= Proptose.

= Laringotraqueomalacia.

= Apneia obstrutiva.

= Associacao com malformacao de Arnold-Chiari.

= Cardiopatias congénitas.

= Estenose ou atresia coanal.

Recomendac¢bes perioperatorias

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com a via
aérea dificil deve estar prontamente disponivel,
incluindo dispositivos de laringoscopia indireta.

= A estenose ou atresia coanal exige
intervencao de emergéncia, pois leva
precocemente a insuficiéncia respiratoria. O
tratamento inicial consiste na manutencao
da via aérea oral (intubagao orotraqueal, se
necessaria) até a correcao cirurgica definitiva,
a qual deve restabelecer o fluxo aéreo nasal.

= Apesar de muitos pacientes ndo serem
cooperativos, a sedacao pré-operatoria deve
ser evitada. As reservas pulmonares limitadas
e 0 aumento da sensibilidade a depressao
respiratoria sao deletérios.

= Profilaxia da broncoaspiracao.

= Medicacao antissialogoga (anticolinérgicos).

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite bacteriana.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao. Adequada
protecao ocular devido a proptose.

= Correcao cirdrgica da craniossinostose é um
desafio a pratica anestésica. Grupos de alto
risco incluem: peso <10kg, tempo cirlrgico
>5h, a presenca de sindromes craniofaciais
e reoperacoes.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao
volémica, sangramento, temperatura e
eletrolitos. Acessos vasculares adequados.
Necessidade de transfusao sanguinea macica
e manejo hemodinamico de lactentes com

Anestesia e Doencas Incomuns Coexistentes | 163



pequena volemia. Embolia aérea venosa é
uma complicacao citada e pode preceder a
instabilidade hemodinamica.

= Uso profilatico de agentes antifibrinoliticos
(acido tranexamico).

= Risco de extubacao dificil pela presenca de
distratores para cirurgias de avanco facial.
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Pierre Robin, Sequéncia de

Descricao

A sequéncia de Pierre Robin (SPR) é composta
pela triade classica fenda palatina, micrognatia
e glossoptose. O defeito primario é a hipoplasia
mandibular precoce intrauterina. Embora a fenda
palatina seja manifestacao frequente da SPR, ela
nao ocorre em todos os pacientes. A etiologia da
micrognatia pode ser sindromica ou nao sindromi-
ca. Um mecanismos externo como uma compres-
sdo intrauterina devido a oligodramnio poderia
explicar a SPR nao sindromica. A incidéncia é de
1:8.500 nascidos vivos na Inglaterra. O ep6nimo
esta relacionado ao cirurgido-dentista francés
Pierre Robin que definiu o termo glossoptose para
descrever a obstrucao da faringe pela lingua (Ro-
bin P. La glossoptose. Son diagnostic, ses conse-
quences, son traitement. Bulletin de '’Académie
nationale de médecine, Paris, 1923;89:37).

Modificado de: Sesenna E, Magri AS, Magnani C et al.
Mandibular distraction in neonates: indications, tech-
nique, results. Ital J Pediatr. 2012;38:7.
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Fatores complicadores potenciais

= Fenda palatina.

= Micrognatia.

= Glossoptose (deslocamento posterior da lingua
que leva a obstrucao).

= Dificuldades respiratorias (estridor, tiragem,
hipoxia, cianose).

= Alteracoes cardiologicas (cor pulmonale).

= Dificuldade de degluticao no lactente
(refluxo gastroesofagico, dificuldade de
desenvolvimento).

= Apneia obstrutiva.

= Associacao com sindromes diversas em 60%
dos casos (sindrome alcodlica fetal, sindrome
de Trecher-Collins, sindrome de Stickler,
sindrome velocardiofacial).

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao das vias aéreas superiores
(nasofibroscoscopia).

= Dificuldade de adaptacdo de mascara facial.
Preparo para via aérea dificil.

= Inducéo inalatéria/manutencao da ventilacao
espontanea.

= Possibilidade de alergia ao latex.

= Glossopexia/traqueostomia.

= Risco de extubacao dificil pela presenca de
distratores mandibulares.

= Apesar de muitos pacientes nao serem
cooperativos, a sedacao pré-operatoria deve
ser evitada.

= Profilaxia da broncoaspiracao.

= Medicacdo antissialogoga (anticolinérgicos).

= Ver recomendacoes especificas de sindrome
associada.
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Pompe, Doenca de

Descricao

A doenca de Pompe (DP), é um disturbio neuro-
degenerativo, progressivo, um erro inato do me-
tabolismo por deficiéncia da alfa 1-4 glicosidase.
Caracterizada por macroglossia, cardiomegalia e
fraqueza generalizada devido ao armazenamento
excessivo de glicogénio no musculo esquelético e
hepatomegalia. A maioria das criancas nao sobre-
vive ao primeiro ano. A heranca € autossdmica
recessiva. Foi a primeira condicao a ser classi-
ficada como doenca de armazenamento lisos-
somal. A variedade juvenil apresenta fraqueza
muscular progressiva e insuficiéncia respiratoria.
O patologista holandés Joannes Cassianus Pompe
foi o primeiro a demonstrar o armazenamento
de glicogénio, em 1932 (Pompe JC. Over idiopa-
thische hypertrophie van het hart. Nederlands-
ch Tijdschrift voor Geneeskunde, Amsterdam,
1932;76:304-11).

Fatores complicadores potenciais

Macroglossia.

Cardiomegalia.

Hipotonia generalizada.

Hepatomegalia.

Insuficiéncia respiratoria progressiva (devido
a fraqueza do diafragma e dos mUsculos
acessorios da respiracao, diminuicao da
capacidade vital, hipoventilacao, retencao
cronica de CO2.

CPK aumentado devido ao dano muscular
continuo.

Recomendacdes perioperatorias

Avaliacdo cardiologica.

Avaliacao pulmonar.

Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode

ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracdo. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes e a
intubacao em sequéncia rapida devem

ser consideradas.

E necessario o controle adequado dos niveis
glicémicos evitando hiperglicemia grave e,
sobretudo, hipoglicemia durante o periodo
perioperatorio. Periodos de jejum prolongado
devem ser evitados.

O propofol nao parece ser a melhor escolha
para a inducao porque causa reducao da
pos-carga e reducao da pressao diastolica

pode resultar em isquemia cardiaca,
particularmente em pacientes com
hipertrofia miocardica. A cetamina e a
dexmedetomidina foram utilizadas para
inducao de anestesia e manutencao.

= Evitar bloqueio neuromuscular. A
succinilcolina esta associada ao risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. O uso de
bloqueador neuromuscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao
volémica, sangramento, temperatura e
eletrdlitos. Acessos vasculares adequados
para o porte da cirurgia.
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Porfirias (Porfiria Intermitente
Aguda; Coproporfiria
Hereditaria; Porfiria variegata)

Descricao

As Porfirias sao um grupo heterogéneo de distur-
bios hereditarios da biossintese do heme, compo-
nente essencial da hemoglobina. Existem varios
sistemas de classificacao, o mais relevante para a
anestesiologia € o que classifica em agudas e nao
agudas. Em ambos os casos se tratam de enfer-
midades metaboélicas herdadas. Todas as porfirias
agudas tém potencial para desenvolver crises
porfiricas agudas (CPA). Os pacientes podem
apresentar ansiedade, confusao, instabilidade
autondmica (hipertensao ou taquicardia), emese
e dor abdominal intensa. Estresse por doenca ou
cirurgia, jejum, desidratacao, septicemia e cer-
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tas drogas, incluindo algumas comumente usadas
no periodo perioperatorio podem precipitar
crises agudas. O tabagismo, consumo excessivo
de alcool ou drogas ilegais, também sdo conside-
rados gatilhos para CPA. As Porfirias nao agudas
nao sao afetadas por drogas, portanto, nao se
deterioram em crises agudas.

As formas, autossomicas dominantes Porfiria
Intermitente Aguda (PIA), Coproporfiria Here-
ditaria e Porfiria Variegata podem resultar em
CPA. A PIA é a mais comum com uma prevaléncia
geral na Europa de aproximadamente 1:100.000.
0 nome de Porfiria é derivado da palavra grega
para roxo, porphyros. A doenca provavelmente
foi chamada de porfiria devido a descoloracao
vermelha da urina em pacientes afetados.

Fatores complicadores potenciais

= Dor abdominal intensa (simulando abdome
agudo).

= Disturbios eletroliticos (hiponatremia).

= Nauseas e vomitos.

= Constipacao.

= Retencéo urinaria.

= Manifestacdes cardiolédgicas (arritmias).

= Manifestacdes psiquiatricas (agitacdo, tremores).

= Manifestacoes neurologicas agudas (neuropatia
periférica, neuropatia autonémica,
pressao arterial labil, sudorese excessiva,
quadriparesia, fraqueza muscular, parada
respiratoria aguda).

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracoes neuromusculares (hipotonia).

= Alteracoes hepaticas.

Recomendacdes perioperatoérias

= O anestesiologista podera estar envolvido em
varias configuracoes: avaliacao pré-anestésica
de pacientes com diagnostico prévio de
Porfiria, durante a CPA (diagnosticados ou
nao) e para o tratamento da dor aguda ou
cronica. Importante estabelecer o tipo da
Porfiria no pré-operatério.

= A Ansidlise com medicacao pré-anestésica
torna-se vital nesses pacientes. Os portadores
nao sao candidatos a procedimentos com
internacdo de curta permanéncia.

= Periodos de jejum prolongado devem ser
evitados. Utilizar solucao glicosada.

= Profilaxia da broncoaspiracao.

= Avaliacao da funcao hepatica.

= Selecdo criteriosa de drogas. Especialmente
em relacdo a anestesia, os gatilhos mais
frequentes sao os farmacos indutores do
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citocromo P450. As drogas podem ser
categorizadas como definitivamente inseguras,
seguras para usar e indeterminadas. Para
muitos medicamentos, ndo ha dados
disponiveis. As drogas consideradas inseguras
sao: barbitlricos, cetamina, diclofenaco,
fenitoina, sulfonamidas e hidralazina. As
drogas classificadas como indeterminadas
sao: etomidato, pentazocina, vasopressina e
metaraminol. Para a pesquisa especifica sobre
uma determinada droga, consultar o The Drug
Database for Acute Porphyria (http://www.
drugs-porphyria.org).

Adverténcia. Classificar drogas como seguras
ou inseguras é muito simplista: A duracao

da exposicao e a dose absoluta podem
determinar se uma CPA é desencadeada e a
sua gravidade. Além disso, varios fatores nao
farmacologicos do periodo perioperatorio
podem ser gatilhos, gerando duvidas na
génese de uma CPA.

Os anestésicos locais sao considerados
seguros, bloqueios regionais podem ser
realizados, entretanto, podera ser dificil a
distincao de uma complicacao da anestesia
regional de uma sequela de uma CPA.

A circulacdo extracorpoérea ja foi realizada com
sucesso em pacientes com Porfiria, apesar do
estresse fisioldgico imposto pela hipotermia,
hemolise induzida, perda de sangue e
exposicao a inimeras drogas, que poderiam
desencadear o desenvolvimento de uma CPA.
0O manejo da crise aguda envolve a

retirada do fator desencadeante, infusao

de solucéo hipertonica de glicose e dieta

a base de carboidratos. Tratamento de
nauseas e vomitos pode ser realizado com a
ondansetrona. Clonazepam, gabapentina sao
seguros, assim como o sulfato de magnésio
pode ser usado como anticonvulsivante.
Assisténcia ventilatoria podera ser
necessaria. A hematina e o arginato de

heme sao as drogas escolhidas para crise
aguda, nos Estados Unidos e no Reino Unido
respectivamente. As heparinas de baixo

peso molecular sao seguras e efetivas.
Disponibilidade de hemoderivados.

Para dor intensa associada a uma crise aguda,
a morfina através de um sistema de analgesia
controlada pelo paciente proporciona uma
analgesia de inicio rapido, titulavel, eficaz

e segura. A gabapentina, pregabalina e
amitriptilina sao medicamentos seguros para
tratar dor neuropatica cronica nos portadores
de Porfiria.
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Prader-Labhart-Willi, Sindrome de

Descricao

A sindrome de Prader-Labhart-Willi (SPLW) é uma
heranca autossomica dominante caracterizada
por hipotonia, obesidade, deficiéncia mental e
hipogonadismo. Ocorre uma delecao do segmento
q11-13 do cromossoma 15, semelhante a sindrome
de Angelman. E um transtorno congénito com uma
incidéncia de aproximadamente 0,3 a 1:10.000 nas-
cidos vivos. Primeiro descrito por Prader, Labhardt
e Willi em 1956, com base em nove criangas com té-
trade de baixa estatura, retardo mental, obesidade
e maos e pés pequenos. Prader e Willi revisaram a
condicdo em 1961, expandiram o fenétipo e cha-
maram a atencao para a presenca de hipotonia na
infancia e o desenvolvimento de Diabetes mellitus.

N WA 0
Fig.: Paciente portador da sindrome de Prader-La-
bhart-Willi.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Obesidade morbida (polifagia, obesidade do
tronco com estreitamento dos membros e
maos e pés pequenos).

= Baixa estatura.

= Deficiéncia mental.

= Alteracoes endocrinas (hipotireoidismo,
hipogonadismo, Diabetes mellitus).

= Escoliose.

= Alteracdes cardiovasculares (arritmias,
anormalidades da conducao, hipertensao
arterial, cor pulmonale).

= Boca seca com saliva viscosa.

= Associado com sindrome de Pickwick (sindrome
obesidade-hipoventilacao alveolar), distirbios
do sono e risco de Apneia no perioperatorio.

= Convulsoes.

= Alteracao da termorregulacao.

= Alteracoes respiratorias (broncoespasmo,
doenca pulmonar restritiva).

= Alteracées neuromusculares (hipotonia
acentuada no primeiro ano de vida).

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Apesar
de muitos pacientes nao serem cooperativos,
a sedacao pré-operatoria deve ser evitada.
As reservas pulmonares limitadas, a dismorfia
facial e o aumento da sensibilidade a
depressao respiratoria dificultam a existéncia
de uma via aérea segura.

= Avaliacao cardiolégica, pulmonar e enddcrina
(controle do Diabetes mellitus).

= Profilaxia da broncoaspiracao. O gerenciamento
de uma via aérea pode ser ainda mais
complicado pelo refluxo gastroesofagico,
resultando em um risco aumentado de
broncoaspiracao. Profilaxia medicamentosa,
aspiracoes de secrecdes e a intubacao em
sequéncia rapida devem ser consideradas.

= Medicacao antissialogoga (anticolinérgicos).

= 0 uso da succinilcolina apresenta risco de
hipercalemia potencial nestes pacientes.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= A obesidade morbida altera pontos de
referéncia, limitando a execucao de bloqueios
regionais e a obtencao de acessos vasculares.
Membros curtos oferecem dificuldades na
escolha do manguito para pressao arterial
obtida através de método nao invasivo.

* Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do procedimento cirurgico.

= Controle rigoroso da temperatura corporal
no perioperatorio.

= Risco de extubacao dificil.
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= Atencao especial a ventilacao no intra e
no pos-operatério (modo, PEEP, volumes
correntes apropriados, pressoes de pico de
via aérea, CPAP).
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Progeria (Hutchinson-Gilford,
Sindrome de)

Descricao

A Progeria é uma doenca muito rara de envelhe-
cimento corporal prematuro caracterizada princi-
palmente por uma aparéncia facial que lembra um
passaro e nanismo. As criancas apresentam atrofia
de musculos e pele, perda de gordura subcutanea,
niveis altos de lipidios séricos e alteracoes ateros-
cleréticas precoces nos vasos. A crianca é normal
ao nascer. A inteligéncia geralmente é normal. A
idade média da morte é de 16 anos. Ocorrem em
criancas de ambos os sexos. A morte é geralmente
causada pelos efeitos da arteriosclerose. Existem
evidencias de que seja uma heranca autossomica
recessiva ou dominante com mutacao localizada no
gene LMNA. A doenca foi documentada em 1886
por Sir Jonathan Hutchinson. Hastings Gilford, em
1897, reconheceu como uma entidade clinica e in-
troduziu o termo “progeria” da palavra grega que
significa “prematuramente antigo”. A incidéncia é
de 1:250.000 nascidos vivos.

Fig.: Facies tipica de paciente portador de Progeria.
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Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (hipoplasia facial).

= Micrognatia.

= Articulagdes rigidas (mobilidade reduzida da
articulacao temporomandibular).

= Envelhecimento prematuro.

= Gordura subcutanea escassa.

= Hipoplasia e displasia esquelética.

= Anomalias dentarias.

= Atraso na ossificacao.

= Alteracées nos corpos vertebrais.

= Costelas pequenas.

= Osteoporose (fraturas).

= Estreitamento da abertura glotica.

= Alteracoes respiratorias (tdrax pequeno).

= Alteracoes cardiovasculares (aterosclerose
progressiva, doenca coronariana, insuficiéncia
cardiaca congestiva, infarto agudo do
miocardio, degeneracao prematura
(calcificacao) de valvas mitral e adrtica).

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardiolégica e pulmonar.

= Avaliacao das vias aéreas superiores
(diminuicao da abertura da boca).

= Preparo para via aérea dificil. Evitar
manobras de hiperextensao e hiperflexao da
coluna cervical.

= Avaliacao radioldgica (anomalias em costelas,
vértebras e articulacoes).

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Gordura subcutanea escassa, membros
hipoplasicos e frageis oferecem dificuldades
no acesso vascular e escolha do manguito
para pressao arterial obtida através de
método nao invasivo.

= Controle rigoroso da temperatura corporal
no perioperatorio.

* Monitorizacdo invasiva na dependéncia
da gravidade do comprometimento
cardiovascular e da magnitude do
procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.
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Proteinose Alveolar Pulmonar

Descricao

A Proteinose Alveolar Pulmonar (PAP) é caracte-
rizada por preenchimento alveolar com material
acelular lipoproteinaceo. Isso causa insuficiéncia
respiratoria devido a uma restrita troca de gases
e mudancas na relacao ventilacao/perfusao. A
PAP engloba trés classes distintas com um espec-
tro similar de achados histopatologicos: adquiri-
da, congénita e secundaria. A PAP adquirida é
responsavel por mais de 90% dos casos, e é carac-
terizada pela producao de anticorpos. As formas
congénitas de PAP sdao menos Frequentes e sao
causadas por um gene mutado responsavel pela
producao de surfactante. As formas secundarias
estao associadas a outras doencas, principalmen-
te doencas hematooncologicas, exposicao a ma-
teriais inorganicos (silicone) ou causadas por efei-
tos colaterais de medicacao, como drogas imu-
nossupressoras ou amiodarona. A prevaléncia de
PAP é estimada em cerca de 1:250.000. A maioria
dos pacientes é composta por homens tabagistas
(72%). Os métodos de tratamento incluem abor-
dagens farmacologicas nao invasivas e a lavagem
pulmonar total (LPT) sob anestesia geral. A LPT
proporciona aumento da PaO2, melhora das pro-
vas de funcao pulmonar (VEF1, CV e capacidade
de difusdo do monodxido de carbono) e aumento
da sobrevida em cinco anos. O tratamento final
para PAP é o transplante pulmonar. Descrita em
1963, a LPT foi refinada através do uso rotineiro
da anestesia geral, aumentando os volumes de
lavagem e o uso de solucao salina quente e per-
cussao toracica adicional concomitante.

Fatores complicadores potenciais

= Dispneia progressiva.

= Dor toréacica.

= Hemoptise.

* Hipoxemia grave.

= Hipercapnia.

= Febre.

= Pneumonias de repeticao (infeccoes
oportunistas).

= Existe uma progressao interindividual
variavel desta doenca que pode variar desde

recuperacao espontanea até insuficiéncia
cardiorrespiratéria terminal.

Recomendacées perioperatoérias

= A anestesia geral em pacientes com PAP
apresenta um desafio devido a insuficiéncia
respiratéria preexistente (baixa Pa0, e reserva
funcional limitada).

= A anestesia venosa total é recomendada
nestes pacientes, uma vez que nao requer
a absorcao de anestésicos volateis pelos
pulmdes afetados.

= A linha venosa central pode ser util na
analise de gases no sangue, avaliacao do
volume intravascular e administracao de
medicamentos inotropicos e vasoativos.

= Gerenciamento adequado da temperatura
corporal é benéfico.

= No caso de LPT é necessario o isolamento
pulmonar usando tubos endotraqueais de
duplo limen (TDL) para lavagem seletiva
de cada pulmao e ventilacao do pulmao
“seco”. Para tanto, é necessario o auxilio
da broncoscopia flexivel para confirmar a
colocacao adequada do tubo. Em criancas
sao relatados o uso de tubos sem balonete,
e a utilizacao cateteres arteriais com cuff
adaptados para este proposito.

= Durante a LPT, um volume imprevisivel de
solucao salina pode ser absorvido, o que
também pode sobrecarregar a circulagao.

= Ecocardiograma transesofagico (ETE) é (til
antes do procedimento para avaliar a funcao
cardiaca e durante LPT para avaliacao do
parénquima pulmonar. Especial atencao
a sonda do ETE, ela pode mover o TDL.
Os pacientes com PAP podem sofrer de
hipertensao pulmonar com impacto na funcao
ventricular esquerda.

= As estratégias respiratorias envolvem o uso de
ventilacdo manual assistida, pressao positiva
continua das vias aéreas e ventilacao por jato
de alta frequéncia. Em situacoes extremas,
a oxigenacao extracorporea venovenosa
(v-v ECMO) e o bypass cardiopulmonar (CEC)
podem ser usados em criancas pequenas
com forma grave de PAP para sustentar a
ventilacao durante a LPT.
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Proteus, Sindrome de

Descricao

E uma doenca congénita esporadica caracte-
rizada por uma variedade de anormalidades,
mais comumente por assimetria e aumento das
extremidades, hemi-hipertrofia (crescimento
excessivo de um lado da face, corpo ou mem-
bros, macrodactilia) espessamento da pele e
tecidos subcutaneos e distUrbios vasculares. O
crescimento é acelerado durante os primeiros
anos, quando podem ocorrer anormalidades
pulmonares cisticas, lipomatose abdominal e
pélvica, macrocefalia ou assimetria do cranio
com proeminéncias 6sseas por hemihipertrofia,
escoliose e cifose, atrofia muscular e convul-
soes. Etiologia desconhecida. Os casos relata-
dos foram ocorréncias isoladas, sugerindo que
a condicdo nao é hereditaria. Afeta ambos os
sexos de forma igualitaria e nao possui distri-
buicao racial, geografica ou étnica especifica.
Descrita inicialmente por Cohen e Hayden em
1979, foi nomeada como Proteus por Wiedemann
e colaboradores em 1983. O nome Proteus deri-
va do deus grego marinho, tido como possuidor
de dons proféticos, mas esquivo, arredio diante
dos humanos, quando era capaz de assumir apa-
réncias monstruosas.

Fig.: Paciente portadora de sindrome de Proteus.
Assimetria facial (a), macrodactilia (b) e escoliose
toraco-lombar acentuada. Modificado de: Hong JM,
Lee HJ, Kim ES et al. Bronchoscopic concerns in Pro-
teus syndrome -a case report. Korean J Anesthesiol.
2016;69(5):523-6.
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Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Fenda palatina.

= Macrocefalia (cranio “bosselado”).

= Assimetria corporal (hemi-hipertrofia).

= Tumores subcutaneos (lipomas, linfangiomas,
hemangiomas, tumores mistos).

= Exostoses multiplas.

= Manchas café-com-leite.

= Linfedema.

= Angiomatose visceral.

= Retardo mental.

= Anomalias nas costovertebrais (Pectus
excavatum, torax assimétrico, vértebras
displasicas, escoliose, cifose, estenose
espinhal/ compressao extrinseca).

= Alteracdes cardiovasculares (cardiopatias
congénitas, cardiomiopatia hipertrofica,
arritmias) e renais

= Convulsoes.

= Alteracoes respiratorias (enfisema, cistos
pulmonares).

= Alteracées neuromusculares (atrofia
muscular).

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao. Acesso
vascular periférico limitado.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica, renal e pulmonar.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Evitar manobras de hiperextensao e
hiperflexao da coluna cervical.

= Avaliacao radiologica (anomalias nas
vértebras e nas costelas).

= A succinilcolina esta associada ao risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes.
0 uso de bloqueador neuromuscular
nao despolarizante prolonga o bloqueio
neuromuscular em pacientes com hipotonia.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia
da gravidade do comprometimento



cardiovascular e da magnitude do
procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite
bacteriana.
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Prune Belly, Sindrome de
(Abdome em Ameixa Seca,
Sindrome do)

Descricao

A sindrome de Prune Belly (SPB) é caracterizada
pela auséncia, deficiéncia ou hipoplasia congé-
nita da musculatura abdominal, alteracées do
trato urinario e criptorquidia bilateral. Além
da triade classica, podera haver anormalidades
cardiovasculares, musculoesqueléticas, gastrin-
testinais, respiratorias e do sistema nervoso
central em 75% dos pacientes. De origem des-
conhecida, a maioria dos casos é esporadica,
provavelmente ocorre um defeito do mesoder-
ma e obstrucéo do trato urinario in utero. E pre-
dominante no sexo masculino em uma relacao
20:1, com uma incidéncia de 1:30.000 nascidos
vivos. Em 1901, Osler observou a auséncia con-
génita da musculatura abdominal associada com
dilatacao e hipertrofia da bexiga e destacou, em
sua descricao do caso, o aspecto enrugado da
pele abdominal causado pelo padrao intestinal
evidente através da fina e frouxa parede do
abdome, tornando a sindrome conhecida, apds
seu estudo, por prune belly, pela semelhanca
do abdome a uma ameixa seca (Osler W. Con-
genital absence of the abdominal muscles with
distended and hypertrophied urinary bladder.
Bull Johns Hopkins Hosp. 1901;12:331).
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Fig.: Aparéncia classica, abdome em “ameixa seca”, da
sindrome de Prune Belly em recém-nascido.

Fatores complicadores potenciais

= Facies de Potter (ocorre devido ao
oligodramnio: hipertelorismo, pregas
epicanticas, orelhas de implantacao baixa,
nariz pequeno e micrognatia).

= Mdusculos abdominais hipoplasicos ou ausentes.

= Gastrosquise.

= Atraso do crescimento intrauterino.

= Cardiopatias congénitas (ducto arteriosus
patente, defeito do septo atrial, defeito do
septo ventricular, tetralogia de Fallot).

= Pectus excavatum.

= Gastrosquise.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracoes em membros inferiores devido
a compressao de vasos iliacos pelas vias
urinarias dilatadas in utero.

= Alteracoes respiratorias (tosse, pneumonias de
repeticdo, pulmoes hipoplasicos, atelectasia)

= Anomalias na vesicula biliar.

= Anomalias geniturinarias (criptorquidia,
megaureter, hidronefrose, rins displasicos,
graus variaveis de insuficiéncia renal).

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica, renal e pulmonar

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecao em areas de pressao

= As reservas pulmonares limitadas e a
dismorfia facial dificultam a existéncia de uma
via aérea segura.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite
bacteriana

= Atencao meticulosa a ventilacao (modo, PEEP,
volumes correntes apropriados, pressoes de
pico de via aérea).

= Profilaxia da broncoaspiracao.

Medicacao antissialogoga (anticolinérgicos).
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= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracdo quanto ao
modo de metabolismo na escolha de
drogas anestésicas.

= A resposta aos bloqueadores neuromusculares
€ normal, mas a funcao renal comprometida
pode afetar a eliminacao. Os relaxantes
musculares provavelmente ndo sao necessarios
em vista da auséncia ou hipoplasia da parede
abdominal. Entretanto, alguns autores
aconselham o seu uso quando ventilam esses
pacientes para reduzir o risco de pneumotoérax
ou pneumomediastino, particularmente nos
individuos com hipoplasia pulmonar. Todos os
depressores respiratorios devem ser utilizados
com precaucao.

= O uso da succinilcolina apresenta
risco potencial de hipercalemia nestes
pacientes. Relaxantes musculares nao
despolarizantes produzem uma resposta
prolongada em pacientes com distrbios
do SNC com hipotonia.
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Purpura Trombocitopénica
Idiopatica

Descricao

A Pirpura Trombocitopénica Idiopatica (PTI) é
caracterizada por uma baixa contagem de pla-
quetas, resultante de destruicao de plaquetas
mediada pelo imunossupressdo. Sao varias as
causas de trombocitopenia autoimune as prin-
cipais sao drogas, infeccoes virais ou transfusao
de hemoderivados. O principal aspecto sob o
ponto de vista anestésico da trombocitopenia é o
aumento da hemorragia periperatoria e, no caso
de bloqueios no neuroeixo, complicacoes como o
hematoma subdural.
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Fatores complicadores potenciais

= Baixa contagem de plaquetas.
= Sangramento perioperatorio.
= Hematoma espinhal.

Recomendacgdes perioperatorias

= Embora a duracgao dos niveis hemostaticos
apos a transfusao nao seja suficientemente
longa para ser benéfica para os pacientes
com PTI, um aumento rapido na contagem
de plaquetas é importante para operacoes
de emergéncia.

= No paciente normal, a transfusao de um Unico
concentrado de plaquetas devera aumentar
a contagem aproximadamente 7.000 a 10.000
mm3, com uma meia vida de cerca de 4
dias. Existem apenas duas indicacoes para
transfusdes de plaquetas em pacientes com
PTI: hemorragia aguda com risco de vida ou
para preparacao para cirurgia. A transfusao
de plaquetas deve ser realizada 1 a 2 h antes
da cirurgia.

= Os corticosteroides sao considerados
tratamento de primeira escolha para
PTI, inclusive no periodo gestacional. A
imunoglobulina humana intravenosa ¢ usada
em casos refratarios.

= A opcao por bloqueio de neuroeixo
dependera do nivel de plaquetas no momento
em que for indicada a anestesia, sao
consideradas como limite inferior plaquetas
em 50.000 mm3, ja que a funcao plaquetaria
na PTIl esta preservada.
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Querubismo

Descricao

O cherubismo é uma doenca autossémica domi-
nante, associada a mutacoes no gene SH3BP2,
mapeado no locus 4p16.3, acomete principal-
mente o sexo masculino. E caracterizado displa-
sia Ossea bilateral e simétrica com substituicao
por tecido fibroso, desvio dos globos oculares e
facies querdbica (facies de “anjo”).

Fig.: Facies querubica tipica e tomografia computa-
dorizada de cranio com reconstrucdo 3D, mostrando
a displasia dssea bilateral. Modificado de: Kim A, Lee
S, Kim KW et al. Anesthetic experience of a pediatric
patient with facial anomaly due to Cherubism -A case
report. Anesth Pain Med. 2012;7(4):363-6.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (facies querdbica).

= Hipertelorismo.

= Alteracdes nos germes dentarios.

= Afeccao quase exclusiva da mandibula e
do maxilar.

= Displasia 6ssea bilateral e simétrica com
substituicao por tecido fibroso.
= De carater benigno, costuma involuir apos
a puberdade.
= Obstrucao nasal.
= Obstrucao da orofaringe (macroglossia relativa).
= Linfadenopatia.

Recomendacées perioperatorias

= Avaliacao radiologica (cistos de mandibula
e maxila).

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Risco de extubacéao dificil.
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QT Longo, Sindrome do

Descricao

A sindrome do QT longo (SQTL) € uma desordem da
repolarizacao do miocardio que o deixa vulneravel
a taquidisritmias ventriculares do tipo torsades de
pointes, podendo provocar sincopes e morte sibita.
A SQTL pode ter origem congénita, quando ocor-
rem anormalidades nos canais de sodio ou potassio.
E estimado que a SQTL congénita, predominante-
mente autossdomica dominante, ocorra em 1:5.000
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pessoas. Em 5% a 10% dos casos existe historico de
morte subita na familia. A LQTS adquirida pode
ser causada por diversos farmacos, anormalidades
elétricas, cardiacas e neurologicas, além de distur-
bio metabolico. Alguns agentes anestésicos, assim
como farmacos adjuvantes utilizados no intra e
pos-operatorio, estao implicados no prolongamento
do intervalo QT (iQT) e tanto a anestesia quanto a
intervencao cirtrgica podem funcionar como “ga-
tilhos”. Alguns ja apresentavam iQT longo antes da
exposicao a farmacos, enquanto outros possuem o
iQT normal, mas parecem ser suscetiveis do ponto
de vista genético a determinadas medicacdes. Nos
EUA, nove farmacos foram recomendados como
de uso restrito por sua toxicidade: terfenadina,
astemizol, grepafloxicina, terodilina, droperidol,
lidoflazina, sertindole, levametadil e cisaprida. O
risco de desenvolvimento de torsades de pointes
esta ligado a fatores de risco, tais como sexo fe-
minino, hipocalemia, hipomagnesemia, bradicar-
dia, SQTL congeénita, altas concentragoes do far-
maco em questao e interacdes medicamentosas.
0 valor normal do iQT é menor ou igual a 0,44s,
entretanto a sua medida varia com a frequéncia
cardiaca, havendo varias formulas e tabelas de
correcao, sendo mais conhecida a formula de
Bazett (iQT corrigido é igual iQT medido/raiz
quadrada do iRR medido).

Fatores complicadores potenciais

Intervalo QT longo.

DistUrbios hidroeletroliticos.

Torsades de pointes/ fibrilacao ventricular.
Sincope desencadeada por estresse.
Historico de morte sUbita na familia.
Morte subita.

Recomendacgdes perioperatorias
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Avaliacao cardiolégica. Os procedimentos
cirargicos eletivos em pacientes com iQT
aumentado ou com historico de SQTL devem
ser adiados até que sejam submetidos ao
tratamento adequado.

O tratamento com beta-bloqueadores deve
permanecer no periodo perioperatorio.
Controle adequado das concentracoes de
calcio, potassio e magnésio.

Farmacos sabidamente indutores de torsades
de pointes devem ser suspensos ou ter sua dose
reduzida caso a suspensao nao seja possivel.
Como a ansiedade pode precipitar disritmias
em pacientes com SQTL, a medicacao pré-
anestésica é altamente recomendavel.

Deve estar disponivel equipamento para
passagem de marca-passo por via venosa,

além do equipamento padrao para
reanimacao cardiopulmonar.

= O propofol reduz o iQT (é capaz de reverter o
aumento do iQT causado pelo sevoflurano). O
etomidato nao parece ter efeito significativo
sobre 0 iQT. A cetamina deve ser evitada por
causa dos seus efeitos simpaticomiméticos.

= 0iQT é prolongado pelo sevoflurano e pelo
isoflurano e diminuido pelo halotano em
pacientes normais, embora o significado disso
em pacientes com SQTL ainda nao tenha sido
plenamente estabelecido.

= A succinilcolina podera induzir hipercalemia e
aumento do IQT.

= Vecuronio e atracUrio nao parecem ter efeito
sobre 0 iQT, mas o pancuronio pode produzir
fibrilacdo ventricular em pacientes com SQTL.
0 antagonismo do bloqueio neuromuscular
deve sempre ser evitado, ja que qualquer uma
das combinagoes de neostigmina, edrofonio,
glicopirrolato ou atropina prolonga o iQT. Ha
relatos de neostigmina causando parada cardiaca
em pacientes com SQTL. O sugammadex leva a
prolongamento temporario do iQT.

= Os opioides parecem nao aumentam o iQT.

= Cuidado adicional deve ser tomado durante
a manipulacao das vias aéreas, seja na
intubacao ou extubacao, quando o uso de
alfentanil ou de betabloqueadores deve ser
considerado no intuito de evitar estimulacao
que possa desencadear disritmias.

= Durante a ventilacdo com pressao positiva
devem ser evitados altos picos de pressao
inspiratoria e relacdes inspiratorias-expiratorias
muito alargadas, ja que a manobra de Valsalva
também prolonga o iQT.

= Entre outros fatores que podem prolongar o iQT
estdo a hipotermia e as transfusdes macicas.
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Rendu-Osler-Weber, Doenca de
(Telangiectasia Hemorragica
Hereditaria)

Descricao

A doenca de Rendu-Osler-Weber é uma vasculo-
patia autossomica dominante caracterizada por
telangiectasia multiplas da pele, das mucosas
nasais, bucais e gastrointestinais. Epistaxe e
hemorragias gastrointestinais sao caracteristicas
comuns. A presenca de fistulas arteriovenosas,
especialmente dos pulmdes e do figado, sao com-
ponentes variaveis. O sangramento das telan-
giectasias pode ser recorrente, com risco de vida
e aumentar a gravidade com o decorrer dos anos.
Comecou frequentemente na infancia. Ambos os
sexos afetaram igualmente. Apresenta dois tipos,
tipo 1 é devido a mutacdes no gene ENG, e o
tipo 2, mutacoes no gene ALK1. O eponimo esta
relacionado a Henri Jules Louis Marie Rendu, Sir
William Osler e Frederick Parkes Weber.

Fatores complicadores potenciais

= Epistaxe recorrente.

= Telangiectasias da face, labios, lingua,
nasofaringe e conjuntiva.

= Malformacodes arteriovenosas pulmonares
causam dessaturacao devido a shunt
intrapulmonar direito-esquerdo. A hipoxemia
piora na gestacao.

= Hipertensao pulmonar.

= Insuficiéncia cardiaca devido aos shunts
pulmonares e hepaticos.

= Embolia paradoxal.

= Hemopericardio, hemotodrax.

= Malformacoes arteriovenosas no SNC (cérebro,
medula espinhal)

= Enxaqueca.

= Sangramento gastrintestinal.

Recomendac¢des perioperatoérias

= Avaliacao cardiologica.

= Avaliacao pulmonar.

= Antever as potenciais dificuldades de
manejo das vias aéreas devido a presenca
de telangiectasias. As sondagens nasais sao
contraindicadas.

= Deve-se ter cuidado para evitar traumatismos
nas lesdes orais durante a laringoscopia.
Considerar lubrificar laringoscopio e sonda
endotraqueal. Necessidade de sondas menores
que o previsto. Considerar a extubacao em
“plano” para evitar traumas na orofaringe.

= Os sangramentos sao suficientemente graves
para que uma transfusao seja necessaria.
Considerar antifibrinolitico profilatico.

= Manutencao da estabilidade hemodinamica.
Os vasos aberrantes nao respondem
normalmente a vasoconstritores. Grandes
variacdes hemodinamicas podem ser
preocupantes na presenca de malformacao
arteriovenosa intracraniana.

= Os cateteres intravenosos precisam ser
mantidos livres de bolhas de ar devido ao
risco de embolia paradoxal.

= As fistulas pulmonares tendem a estar nos lobos
inferiores, desta forma, mudancas posturais
resultam em aumento da saturacao de oxigénio
na posicao supina versus posicao vertical.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao volémica,
sangramento, temperatura e eletrolitos. Acessos
vasculares adequados para o porte da cirurgia.

= As malformacdes arteriovenosas muitas vezes
podem ser tratadas com éxito com a embolizacdo
transcatéter na radiologista intervencionista.
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Rett, Sindrome de

Descricao

Trata-se de uma desordem progressiva do desen-
volvimento neurologico caracterizada por micro-
cefalia, deméncia grave, autismo, movimentos
despropositados, estereotipia caracteristica de
torcao da mao e ataxia espasmodica do tronco.
A hipotonia geralmente é o primeiro sintoma. A
heranca é dominante ligada ao cromossoma X
com letalidade nos individuos do sexo masculino,
esta relacionada a mutagdes no gene MECP2 e
manifesta-se a partir de 6 meses até 4 anos de
idade. A desordem foi originalmente descrita por
Andreas Rett da Austria em 1966 e afeta aproxi-
madamente 1:15.000 nascidos vivos (Rett A. Uber
ein eigenartiges hirnatrophisches Syndrom bei
Hyperammonamie im Kindesalter. Wiener medi-
zinische Wochenschrift, 1966;116:723-38).

Fatores complicadores potenciais

= Microcefalia.

= Falta de cooperacao.

= Deméncia progressiva, autismo, ataxia,
convulsoes.

= Diabetes mellitus.

= Refluxo gastroesofagico.

= Arritmias (iQT longo).

= Ataxia.

= Cifoescoliose.

= Tetraparesia espastica.

= Alteracoes respiratdrias (pneumonias de
repeticao, atelectasias).

= Alteracées neuromusculares.

Recomendac¢obes perioperatorias
= Avaliacao radiologica.
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= Avaliacao neurologica, cardioldgica e pulmonar.

= Preparo para via aérea dificil. A capacidade
de realizar ventilacdo adequada com mascara
devera ser avaliada antes do uso de agentes
bloqueadores neuromusculares.

= Evitar drogas anestésicas epileptogénicas. A
succinilcolina podera induzir hipercalemia e
aumento do iQT.

= O uso de relaxantes musculares nao
despolarizantes prolongam o bloqueio
neuromuscular em pacientes hipotonicos.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas.

= Profilaxia da broncoaspiracao (intubacao em
sequéncia rapida pode ser considerada).

= Se disponivel, o rocur6énio em combinacao
com sugammadex proporciona bloqueio
neuromuscular rapido durante o sequéncia
rapida, mas também o retorno rapido da funcao
neuromuscular apos o procedimento cirirgico
ou na configuracao nao ventila nao intuba.

= O tonus ineficiente da via aérea, incluindo
traqueobronquiomalacia e apneia obstrutiva do
sono, podem predispor ao desenvolvimento de
insuficiéncia respiratoria no pos-operatorio.

= Monitoramento pds-operatorio da funcao
respiratoria.
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Riley-Day, Sindrome de
(Disautonomia Familiar;
Neuropatia Hereditaria Sensorial
e Autonomica Tipo lll)

Descricéo

E um transtorno congénito sensorial e autondmi-
co, autossomica recessivo, que afeta, com fre-
quéncia, judeus ashkenazi. O déficit principal é



a reducédo de neurdnios mielinizados de pequeno
diametro e nao mielinizados, que levam a muitas
anormalidades. Caracteriza-se por alacrimia,
instabilidade emocional (estresse), indiferenca
relativa a dor, Ulceras de cdrnea, hipertensao
arterial, diminuicdo ou auséncia das papilas lin-
guais (perda do paladar), episddios inexplicados
de febre, hipotonia, disfagia e auséncia de refle-
xos tendinosos. Esta condicao é frequentemente
manifestada nos primeiros dias de vida. A mor-
te no primeiro ano de vida é comum e poucos
pacientes sobrevivem além da adolescéncia. O
eponimo esta relacionado aos pediatras america-
nos Richard Lawrence Day e Conrad Milton Riley
(Riley CM, Day RL, Greely DM et al. Central au-
tonomic dysfunction with defective lacrimation.
I. Report of five cases. Pediatrics, Evanston, Illi-
nois, 1949;3:468-78).

Fatores complicadores potenciais

= Refluxo gastroesofagico.

« Infeccoes respiratorias de repeticao.

= Instabilidade hemodinamica (o débito cardiaco
é dependente da pré-carga por causa da falha
do mecanismo compensatorio simpatico).

= Instabilidade da temperatura corporal
(hipertermia).

= Hipotonia.

= Sindrome do “olho seco”.

= Sequelas de lesoes autoinfligidas.

Recomendacdes perioperatorias

= Devido a instabilidade cardiovascular o
paciente deve ser mantido com monitorizacao
rigorosa da reposicao volémica (evitar
desidratacao e hiponatremia), sangramentos,
temperatura e eletrolitos.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracdes de secrecoes e
a intubacao em sequéncia rapida devem ser
consideradas. Nesta configuracao, um agente
blogqueador neuromuscular de acédo rapida
pode ser necessario. Entretanto, uma resposta
exagerada e prolongada pode ser observada
em pacientes com disturbios neuromusculares.

= Uso criterioso de relaxantes musculares.
Evitar o uso de succinilcolina.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Avaliacao renal. Pacientes com doenca
renal significativa precisam de titulacao

cuidadosa de fluidos perioperatorios
e consideracao quanto ao modo de
metabolismo na escolha de drogas
anestésicas.

= Avaliacao criteriosa da dor pos-operatoéria
(embora os pacientes tenham diminuicao
da percepcao da dor e temperatura, a dor
visceral é mantida).

Referéncias

. Challands JF, Facer EK. Epidural anaesthesia and fa-
milial dysautonomia (the Riley Day syndrome). Three
case reports. Paediatr Anaesth. 1998;8(1):83-8.

. Bosenberg A. Anaesthesia and familial dysautonomia
with congenital insensitivity to pain. South Afr J
Anaesth Analg. 2005;11(2):66-7.

. Ahmed N, Watve MM, Ahmed M. Spinal anesthesia in
Riley-Day syndrome (familial dysautonomia). Paedia-
tr Anaesth. 2008;18(11):1136-7.

Rins Policisticos, Doenca dos

Descricao

A doenca dos Rins Policisticos (DRP) hereditaria,
é caracterizada por expansao progressiva de nu-
merosos cistos, resultando em aumento macico
dos rins e insuficiéncia renal progressiva. A etio-
logia é heterogénea, a forma autossomica reces-
siva esta associada a morte perinatal e ocorre
aproximadamente 1:20.000 nascidos. O traco
autossdmica dominante manifesta-se no adulto,
com uma incidéncia de 1:800 nascidos vivos. Os
cistos renais podem se desenvolver em outros
orgaos (figado, pancreas, baco, pulmao, bexiga
e tireoide).

Fatores complicadores potenciais

= Pielonefrite (dor).

= Hipertensao arterial (acomete 60% dos
pacientes, em decorréncia de estiramento
das arteriolas e secrecao aumentada de
renina e angiotensina).

= Hematdria.

= Aneurismas cerebrais (10% dos casos).

= Alteracoes respiratdrias (cistos pulmonares
levando a pneumotorax).

= Alteracoes neuromusculares.

= Alteracoes hepaticas.

= Trombocitopenia.

= A hemodialise ou transplante renal é
eventualmente necessario na maioria
dos pacientes.
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Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao renal, neurologica, cardiologica
e pulmonar.

= A avaliacao adequada do perfil de coagulacao
deve ser feita se a anestesia regional for
planejada.

= As mulheres com insuficiéncia renal pré-
natal moderada ou grave geralmente
experimentam deterioracao de suas funcoes
renais durante a gravidez.

= Manutencao do volume intravascular e
prevencao da sobrecarga de fluidos. A
presenca de fatores de risco como, hipotensao
por drogas ou técnicas anestésicas e
hipovolemia por sangramento podem causar,
ou agravar, lesao hipdxica renal resultando
em necrose tubular aguda e posterior
insuficiéncia renal aguda.

Referéncias

. Fernandes SD, Suvarna D. Anesthetic considera-
tions in a patient of autosomal dominant polycys-
tic kidney disease on hemodialysis for emergency
cesarean section. J Anaesthesiol Clin Pharmacol.
2011;27(3):400-2.

. Savitri K, Ashwini HR, Sreedevi S. Perioperative Ma-
nagement of hysterectomy in a patient with Polycys-
tic Kidney disease. J Clin Diagn Res. 2014;8(7):GD03-
GDO4.

. Mitra R, Rath GP, Dube SK et al. Anesthetic mana-
gement in a patient of autosomal dominant polycys-
tic kidney disease with end stage renal disease
undergoing endovascular coiling for multiple intra-
cranial aneurysms. J Anaesthesiol Clin Pharmacol.
2017;33(2):256-8.

Roberts SC, Sindrome de
(Pseudotalidomida, Sindrome da)

Descricao

Heranca autossomica recessiva (mutagdes no gene
ESCO2, localizado no cromossoma 8p), caracteri-
zada por baixo peso ao nascer, baixa estatura,
tetrafocomelia, fissura labial e palatina, hiperte-
lorismo, orbita rasa, cardiopatias, hemangiomas
capilares faciais, orelhas malformadas, microgna-
tia e deficiéncia mental grave. Anomalias oculares
podem incluir cataratas, olhos proeminentes,
opacidade da cdrnea e colobomas das palpebras.
Apresentam baixa expectativa de vida. A consan-
guinidade parental e a ocorréncia em irmaos fo-
ram observadas em alguns casos. O eponimo esta
relacionado ao cirurgiao plastico americano John
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Bingham Roberts (Roberts JB. A child with double
cleft of lip and palate, protrusion of the interma-
xillary portion of the upper jaw and imperfect
development of the bones of the four extremities.
Annals of Surgery, Philadelphia, 1919;70:252). As
letras SC sao as iniciais dos sobrenomes de duas
familias descritas por Jiirgen Herrmann e colegas,
em 1969.

Fig.: Paciente portador de sindrome de Roberts SC.
Modificado de: Khandrani J, Rajput A, Khan A et al.
Anesthetic care of Roberts syndrome: A Case report.
The Internet Journal of Anesthesiology. 2009;24(2).
http://ispub.com/IJA/24/2/8739.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (anomalias no terco médio da
face, hipertelorismo, hemangiomas faciais).

= Fenda labial e/ou palatina.

= Micrognatia.

= Pescoco curto.

= Micromelia.

= Contraturas articulares.

= Trombocitopenia.

= Convulsoes.

= Deficiéncia mental.

= Alteracoes cardiacas (defeito dos septo atrial,
estenose de valva adrtica).

= Alteracoes renais.

» Alteracdes respiratorias.

= Alteracoes neuromusculares.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica e renal.

= Avaliacao radioldgica (anomalias em costelas,
membros e articulacoes).

= Avaliacao das vias aéreas superiores
Antever as potenciais dificuldades
de manejo das vias aéreas devido a
presenca das anomalias craniofaciais. A
capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada
antes do uso de agentes depressores.



O equipamento apropriado para lidar
com a via aérea dificil deve estar
prontamente disponivel, incluindo
dispositivos de laringoscopia indireta.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Membros curtos, malformados e pequenos,
dificultam o acesso vascular e a escolha do
manguito para mensuracao da pressao arterial
obtida através de método nao invasivo.

= Apesar de muitos paciente nao serem
cooperativos, a sedacao pré-operatoria deve
ser evitada.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.
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Robinow, Sindrome de (Robinow-
Silverman-Smith, sindrome de)

Descricao

Sindrome caracterizada por facies fetal, en-
curtamento mesomélico dos antebracos, he-
mivértebras, hipoplasia genital, protuberancia
frontal, hipertelorismo, fissuras palpebrais
largas, nariz curto com narinas antevertidas,
retrognatia, braquidactilia entre outras anoma-
lias. A inteligéncia é normal em 80% dos casos. A
heranca geralmente é autossomica dominante,
mas o0s casos recessivos e esporadicos foram
relatados. Ocorre uma mutacao no gene ROR2
localizado no cromossoma 9q. Foi primeiro des-
crita por Robinow e colaboradores com base
em uma familia com pessoas afetadas em seis
geracoes (Robinow M, Silverman FN, Smith HD.
A newly recognized dwarfing syndrome. Ame-
rican Journal of Diseases of Children, Chicago,
1969;117:645-51).

Fig.: Facies tipica de paciente portador da sindrome
de Robinow.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (fetal-like face, hipoplasia do
terco médio da face, hipertelorismo).

= Fenda palatina.

= Micrognatia.

= Macroglossia.

= Escoliose.

= Pectus excavatum.

= Anomalias esqueléticas (costovertebrais,
coluna cervical, antebracos curtos).

= Convulsoes.

= Deficiéncia mental.

= Alteracoes respiratorias.

= Cardiopatias congénitas (obstrucao a saida do
ventriculo direito).

= Alteracoes renais.

= Alteracdes neuromusculares.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao radioldgica (anomalias
costovertebrais, coluna cervical).

= Avaliagao pulmonar, cardioldgica e renal.

= Preparo para via aérea dificil. Antever as
potenciais dificuldades de manejo das vias
aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta. As reservas pulmonares
limitadas e a dismorfia facial dificultam a
existéncia de uma via aérea segura.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.
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= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibi6tica da endocardite bacteriana.
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Rubinstein-Taybi, Sindrome de

Descricao

Conjunto de malformacdes congénitas carac-
terizada por microcefalia, palato arqueado,
fendas palpebrais antimongoloides, polega-
res e halux planos e largos, baixa estatura e
atraso do desenvolvimento fisico e mental. Os
polegares sao arqueados com desvio radial.
Os achados associados incluem maxilares hi-
poplasicos, hipotonia muscular, criptorquidis-
mo e pés planos. A etiologia é um defeito no
gene CREB por delecao do segmento 16p13.3.
A incidéncia estimada é de 1:250.000 nascidos
vivos. O eponimo esta relacionado a Jack Her-
bert Rubinstein e Hooshang Taybi (Rubinstein
JH, Taybi H. Broad thumbs and toes and facial
abnormalities. A possible mental retardation
syndrome. American Journal of Diseases of
Children, Chicago, 1963;105:588).
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Fig.: Paciente portador de sindrome de Rubinstein-
Taybi: fendas palpebrais antimongoloides, microstomia
e micrognatia(a); maxilares hipoplasicos (b); polegar
plano e arqueado com desvio radial (c). Modificado
de: Oliveira CRD, Elias L. Anestesia em paciente com
sindrome de Rubinstein-Taybi. Relato de caso. Rev Bras
Anestesiol. 2005;55:5:546-51.
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Fatores complicadores potenciais

Microstomia.

Micrognatia.

Pectus excavatum.

Cardiopatias congénitas.

Disritmias (sindrome de Woll-Parkinson-White).
Disfagia.

Escoliose.

Convulsoes.

Alteragdes respiratdrias (Apneia obstrutiva,
infeccoes respiratdrias de repeticao).
Alteracdes neuromusculares (hipotonia).

Recomendacées perioperatoérias

Avaliacdo cardiologica.

Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das

vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com

a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

0 gerenciamento de uma via aérea pode

ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracdes de secrecdes e a
intubacao em sequéncia rapida devem

ser consideradas.

A succinilcolina esta associada ao risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes.
0 uso de bloqueador neuromuscular

nao despolarizante prolonga o bloqueio
neuromuscular em pacientes com hipotonia.
Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.
Monitorizagao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.
Profilaxia antibi6tica da endocardite bacteriana.

Referéncias
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Russell-Silver, Sindrome de

Descricao

Reconhecida como uma sindrome de nanismo
intrauterino com baixo peso ao nascer, baixa
estatura, assimetria musculoesquelética, cranio
relativamente grande com cabeca em forma
triangular, clinodactilia, facies caracteristica e
desenvolvimento sexual precoce. Os defeitos
renais e/ou ureterais, nefroblastomas e o atraso
mental podem ocorrer em alguns casos. As man-
chas “café-com-leite” estdo presentes em quase
metade dos casos. O modo de heranca é desco-
nhecido. Um individuo afetado é conhecido como
0 ando de Russell. O eponimo esta relacionado
aos pediatras Alexander Russell e Henry K. Silver
que relataram de forma independente a sindro-
me em 1954 e 1953, respectivamente.

Fatores complicadores potenciais

= Mandibula hipoplasica.

= Cardiopatias congénitas.

= Malrotacao intestinal.

= Hipoglicemia.

= Deficiéncia de desenvolvimento hormonal.
= Diaforese.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracées neuromusculares (hipotonia).

= Alteracées renais.

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliacao renal, cardiaca e enddcrina.

= Periodos de jejum prolongado devem ser
evitados. Utilizar solucao glicosada.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das

vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Medicacao antissialogoga (anticolinérgicos).

= O gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de broncoaspiracao. Profilaxia
medicamentosa, aspiracoes de secrecoes e a
intubacao em sequéncia rapida devem
ser consideradas.

= Instabilidade térmica. Controle rigoroso da
temperatura corporal no perioperatorio.

= 0 uso da succinilcolina apresenta risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes.
0 uso de bloqueador neuromuscular
nao despolarizante prolonga o bloqueio
neuromuscular em pacientes com hipotonia.

= Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracao quanto ao
modo de metabolismo na escolha de drogas
anestésicas.
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Saethre-Chotzen,
Sindrome de

Descricao

E uma forma congénita de acrocefalossindac-
tilia caracterizada por hipertelorismo, cra-
niossinostose, assimetria do cranio e orbitas
(plagiocefalia), braquicefalia, sindactilias e
criptorquidia. Outras caracteristicas podem
ser o estrabismo, fendas palpebrais antimon-
goloides, implantacao baixa das orelhas, im-
plantacdo baixa do cabelo na regiao frontal,
defeito dos ductos lacrimais, palato arqueado,
perda auditiva leve e retardo mental modera-
do. Pode ser associada a insuficiéncia renal.
Também reconhecida como acrocefalossindac-
tilia tipo lll, esta sindrome é transmitida como
um traco autossémico dominante relacionada
a mutacoes no gene TWIST localizado no seg-
mento 7p21-p22. Apresenta uma incidéncia de
1:25.000-50.000.

Em 1931, Saethre documentou uma mae com
32 anos e suas duas filhas, que apresentavam
braquicefalica leve e assimetria do cranio,
com sindactilia parcial de tecidos moles dos
segundos e terceiros dedos. No ano seguinte,
Fritz Chotzen relatou um pai e dois filhos com
anormalidades semelhantes (Saethre H. Ueber
den Turmschadel, seine Erblichkeit, Patho-
genes und neuropsychiatrischen Symptome.
Acta psychiatrica et neurologica, Copenhagen,
1931;6:405-27. Chotzen F. Eine eigenartige fa-
miliare Entwicklungsstorung (Akrocephalosyn-
daktylie, Dysostosis craniofacialis und Hyper-
telorismus). Monatsschrift Kinderheilkunde,
Berlin, 1932;55:97-122).
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Fig.: Facies tipica de paciente portador da sindrome de
Saethre-Chotzen.
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Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (hipertelorismo,
craniossinostose, assimetria do cranio e orbitas).

= Palato arqueado/estreito.

= Hipoplasia maxilar.

= Possibilidade de fusao de vértebras cervicais.

= Fenda palatina.

= Convulsoes.

= Alteracdes renais (insuficiéncia renal).

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Avaliacao
radioldgica da coluna cervical. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca da dismorfia
facial e limitacao da mobilidade cervical.
A capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada
antes do uso de agentes depressores. O
equipamento apropriado para lidar com a
via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Evitar pré-medicacao sedativa.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar



drogas anestésicas epileptogénicas. Pacientes
com doenca renal significativa precisam de
titulacao cuidadosa de fluidos perioperatorios e
consideracao quanto ao modo de metabolismo
na escolha de drogas anestésicas.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao. Adequada
protecao ocular devido a proptose.

= Correcao cirlrgica da craniossinostose é um
desafio a pratica anestésica. Grupos de alto
risco incluem: peso <10kg, tempo cirdrgico
>5h, a presenca de sindromes craniofaciais
e reoperacoes.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao
volémica, sangramento, temperatura e
eletrdlitos. Acessos vasculares adequados.
Necessidade de transfusdo sanguinea macica
e manejo hemodinamico de lactentes com
pequena volemia. Embolia aérea venosa é
uma complicacao citada e pode preceder a
instabilidade hemodinamica.

= Uso profilatico de agentes antifibrinoliticos
(acido tranexamico).

= Risco de extubacao dificil pela presenca de
distratores para cirurgias de avanco facial.
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Scheuthauer-Marie-Sainton,
Sindrome de (Displasia
Cleidocranial)

Descricao

Anomalia dssea marcada por aplasia de uma ou
ambas as claviculas, com uma notavel gama de
movimentos do ombro e ossificacao defeituosa
dos ossos do cranio. As fontanelas podem perma-
necer abertas até a idade adulta, mas as suturas
geralmente fecham com a interposicao de 0ssos
wormianos. Areas boceladas podem se desen-
volver nas regides frontal, parietal e occipital e
dao ao cranio uma grande forma globular com
um rosto pequeno. Outras anormalidades podem
incluir hipoplasia dos ossos faciais, auséncia de

seios paranasais, palato arqueado, fenda pala-
tina, luxacao do quadril, pelve subdesenvolvida
e varios defeitos dsseos. Heranca autossomica
dominante por mutacao no gene CBFA1. alguns
casos de ocorréncia espontanea.

O epoOnimo esta relacionadoa a Gustav Scheu-
thauer, Pierre Marie e Paul Sainton (Scheutauer
G. Kombination rudimentarer Schlusselbeine

mit Anomalien des Schadels beim erwachsenen
Menschen. Allgemeine Wiener medizinische Zei-
tung, 1871;16: 293-5. Marie P, Sainton P. Obser-
vation d’hydrocéphalie héréditaire (pere et fils),
par vice de dévelopment du crane et du cerveau.
Bulletins et memoires de la Société medicale des
hopitaux de Paris, 1897;14:706-12).

Fig.: Rx de torax de paciente portador de Sindrome de
Scheuthauer-Marie-Sainton. E possivel observar a age-
nesia de claviculas e a hipoplasia pulmonar. Kuruvila
VE, Bilahari N, Attokkaran G et al. Scheuthauer-Marie-
Sainton syndrome. Contemp Clin Dent. 2012;3(3):338-40.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (face relativamente pequena).

= Macrocefalia (ossos frontais e parietais
abaulados).

= Hipoplasia ou agenesia de claviculas.

= Mobilidade anormal do ombro.

= Pelve estreita.

= Alteracgdes dentarias (dentes supranumerarios).

= Alteracdes respiratorias (tdrax estreito,
hipoplasia pulmonar).

= Perda de referéncias anatémicas para
obtencao de acesso vascular e anestesia
regional.

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao pulmonar.

= Avaliacao radioldgica da coluna cervical.
Evitar manobras de hiperextensao e
hiperflexao da coluna cervical.

Anestesia e Doencas Incomuns Coexistentes | 183



= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Apesar de muitos pacientes nao serem
cooperativos, a sedacao pré-operatoria deve
ser evitada. As reservas pulmonares limitadas
e o0 aumento da sensibilidade a depressao
respiratoria sao deletérios.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Dada a condicao respiratoria coexistente,
recomenda-se fisioterapia e o monitoramento
pos-operatorio da funcao respiratoria.
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Schimmelpenning-Feuerstein-
Mims, Sindrome de (Nevos
Sebaceo de Jadassohn)

Descricao

O diagnostico classico da sindrome compreende
nevos sebaceos, convulsdes e retardo mental.
Outros sistemas corporais podem estar fetados,
especialmente esqueleto e olhos. Os nevos ge-
ralmente estao presentes no nascimento e, pos-
teriormente, sofrem alteracdes pigmentares e
verrugosas, com predilecao especial para a face
e couro cabeludo. As caracteristicas associa-
das sado epilepsia focal, hemiparesia espastica,
defeitos da aorta, lesdes das costelas, fenda
palatina e lesdes oftalmoldgicas (coloboma da
iris e retina e opacidade da cdrnea). A causada
por mutacoes nos genes HRAS ou KRAS, ambos
oncogénicos. Os nevos seguem as linhas de Blas-
chko e tém alopecia na superficie da lesao. As
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neoplasia de pele podem se desenvolvem dentro
dessas lesoes. A condicao foi relatada pela pri-
meira vez por Gustav Schimmelpenning em 1957
e relatada de forma independente por Feuers-
tein e Mims em 1962.

Fatores complicadores potenciais

Assimetria facial, hemimacrocefalia.
Convulsées.

Espasticidade.

Hemiparesias.

Nevo sebaceo de Jadassohn de linha média da
face, com tendéncias degenerativas.

Fraturas espontaneas.

Escoliose.

Alteracoes cardiovasculares (defeitos do
septo ventricular, coarctacao da aorta, ducto
arterioso patente, hipoplasia de artéria
pulmonar).

Associacao com malformacao de Dandy-Walker.

Recomendac¢des perioperatorias

Avaliacao radiologica.

Avaliacao cardioldgica e neurologica.
Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
O equipamento apropriado para lidar com

a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.
Monitorizacao invasiva na dependéncia

da gravidade do comprometimento
cardiovascular e da magnitude do
procedimento cirdrgico.

Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

Referéncias
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Schinzel-Giedion, Sindrome de

Descricao

Sindrome dismorfica distinta caracterizada por
hidronefrose congénita, displasia esquelética e re-
tardo do desenvolvimento fisico e mental. Outras
caracteristicas sao facies grosseiras caracteriza-
das por retracao do terco médio, regiao frontal
protuberante, hemangiomas faciais, alacrimia,
nariz pequeno com narinas antevertidas, orelhas
malformadas, lingua larga saliente e hipertelo-
rismo. Os defeitos esqueléticos incluem suturas
cranianas abertas, sincrodose occipital, costelas
largas e hipoplasicas. Os defeitos dos membros
consistem em polidactilia, micromelia e hipoplasia
de falanges distais. A estenose coanal, hipertrico-
se e convulsdes sao frequentemente associadas.
Os pacientes afetados geralmente morrem na
infancia. Provavelmente é um transtorno autos-
somico recessivo. Eponimo relacionado a Albert
Schinze e Andreas Giedion (Schinzel A, Giedion A.
A syndrome of severe midface retraction, multiple
skull anomalies, clubfeet, and cardiac and renal
malformations in sibs. American Journal of Medi-
cal Genetics, New York, 1978;1:361-75).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (facies grosseira, hipoplasia
do terco médio da face).

= Macroglossia.

= Estenose coanal.

= Regiao frontal proeminente.

= Pescoco curto.

= Micromelia.

= Alteracoes renais.

= Cardiopatias congénitas.

= Convulsdes.

= Alteracdes respiratorias.

= Alteracoes neuromusculares.

= Anomalias geniturinarias.

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliacdo radioldgica (anomalias nas costelas)

= Avaliacdo cardioldgica, pulmonar e renal

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes depressores.
0 equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Medicacao antissialogoga (anticolinérgicos).

= A estenose ou atresia coanal exige
intervencao de emergéncia, pois leva
precocemente a insuficiéncia respiratoria. O
tratamento inicial consiste na manutencao
da via aérea oral (intubacao orotraqueal, se
necessaria) até a correcao cirurgica definitiva,
a qual deve restabelecer o fluxo aéreo nasal.

= Avaliacao da necessidade de traqueostomia no
pré-operatorio.

= Membros curtos oferecem dificuldades no
acesso vascular e escolha do manguito para
pressao arterial obtida através de método nao
invasivo.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= 0 uso da succinilcolina apresenta risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes.
O uso de bloqueador neuromuscular
nao despolarizante prolonga o bloqueio
neuromuscular em pacientes com hipotonia.

Referéncias

. Baum VC, O’Flaherty JE. Anesthesia for genetic,
metabolic & dysmorphic syndromes of childhood.
3rd ed., Lippincott Willians & Wilkins, Philadelphia,
2015:404-5.

Schwartz-Jampel, Sindrome
de (Miotonia Condrodistrofica;
Stuve-Wiedemann, Sindrome de)

Descricao

Sindrome caracterizada por retardo do cresci-
mento, facies peculiar, anomalias esqueléticas
e miotonia. Os musculos tornam-se cada vez
mais rigidos e podem ser hipertrofiados e mio-
tonicos. Os distirbios osteoarticulares consistem
principalmente em limitacao do movimento dos
quadris, punhos, dedos dos pés e coluna verte-
bral, fragmentacao e achatamento de epifises
femorais, Pectus carinatum, displasia acetabular
e coxa vara. A marcha torna-se progressivamente
dificil. A face tem uma aparéncia normal ao nas-
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cimento, mas se desenvolve em facies similares
a mascaras com labios franzidos, olhos inclinados
para cima, blefarofimose e ptose das palpebras
devido as contragbes tonicas dos musculos fa-
ciais. Os ossos faciais sao hipoplasicos. Os defei-
tos associados incluem uma voz aguda, linha do
cabelo baixa, orelhas pequenas, palato arqueado
e pés equinovaros. Provavelmente é uma heranca
autossomica recessiva. O eponimo esta relacio-
nado aos oftalmologistas americanos Oscar Sch-
wartz e Robert Steven Jampel (Schwartz O, Jam-
pel RS. Congenital blepharophimosis associated
with a unique generalized myopathy. Archives of
Ophthalmology, Chicago, 1962;68:52).

W Ll 2 5 B

Fig.: Paciente de 4 anos com blefaroespasmo grave,
cegueira funcional secundaria e face hipertricdtica,
portador de sindrome de Schwartz-Jampel. Eshraghi
B, Shadravan M, Aalami E, Pour EK. Orbicularis oculi
myectomy as a treatment for blepharospasm in a case
of Schwartz Jampel syndrome. J Ophthalmic Vis Res
2016;11:329-32

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Micrognatia.

= Microstomia.

= Apneia obstrutiva.

= Limitacao articular.

= Alteracoes vertebrais.

= Pectus carinatum.

= Miotonia.

= Musculatura debilitada.

= Dificuldade respiratoria e de degluticao.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracoes neuromusculares (miotonia).

= Possibilidade de reacdes atipicas a
anestésicos, semelhantes a Hipertermia
maligna (Malignant Hyperthermia-like
reactions). Estas reacoes sao potencialmente
graves devido a hiperpotassemia, entretanto
nao existe o hipermetabolismo tipico da
Hipertermia Maligna.
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Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao radioldgica (anomalias vertebrais e
contraturas articulares).

= Avaliacao das vias aéreas superiores. A
micrognatia, a limitacdo da mobilidade
(pescoco, mandibula), Apneia obstrutiva,
aumento do tonus perioral, podem dificultar
a existéncia de uma via aérea segura. Preparo
para via aérea dificil.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de aspiracao. Profilaxia
medicamentosa e intubagcao em sequéncia
rapida pode ser considerada.

= Evitar o uso de relaxantes musculares.
Independentemente de um possivel risco
para Hipertermia Maligna, a succinilcolina
deve ser evitada porque induz a hipercalemia
e aumenta o grau de miotonia. O uso de
relaxante muscular nao despolarizante é
seguro, mas a sua eficacia é imprevisivel.

= Os agentes que desencadeiam a Hipertermia
Maligna (succinilcolina e anestésicos inalatorios
halogenados), ja foram utilizadas nesta sindrome
sem relato de hipermetabolismo. Entretanto,
a experiéncia anestésica com essa doenca é
pequena, limitada, e casos esporadicos de
uma suposta associacao com a Hipertermia
Maligna fazem com que a maioria dos autores
desconsidere o uso desses agentes em doencas
neuromusculares, apesar das fracas evidéncias.
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Seckel, Sindrome de

Descricao

Uma forma intrauterina de nanismo caracterizada
por baixa estatura, protrusdo caracteristica da
area central do rosto com microcefalia (nanocefa-



lia), nariz proeminente, orelhas grandes, cabelos
escassos, defeitos das articulacoes e extremida-
des, auséncia de dentes, malformacdo do trato
genitourinario e reto, retardo mental e do desen-
volvimento. A heranca é autossomica recessiva.

O pediatra alemao Helmut Paul George Seckel,
descreveu, em 1960, a imagem da doenca com
base em dois casos, bem como 13 outros casos
de andos nanocefélicos relatados na literatura ao
longo de um periodo de 200 anos. A sindrome de
Harper é uma variante da sindrome de Seckel.

Fig.: Paciente de 8 anos de idade portador da sindro-
me de Seckel (nota-se a microcefalia, dismorfia facial,
fenda palatina e implantacao baixa das orelhas). Modi-
ficado de: Garg R, Uppal S, Mittal R et al. Palatoplasty
in a patient with Seckel syndrome. Ann Maxillofac Surg.
2012;2:63-5.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (assimetria, micrognatia,
microcefalia, implantacao baixa das orelhas,
aspecto peculiar (Seckel’s bird headed
dwarfism)).

= Escoliose.

= Fenda palatina.

= Anemia.

= Convulsdes.

= Luxagoes de ombro/quadril.

= Alteracoes nas costelas.

= Alteracoes respiratorias.

= Alteracoes neuromusculares.

Recomendacdes perioperatoérias

= Avaliacao radiolégica (anomalias nas costelas e
nas articulacoes).

= Avaliacao das vias aéreas superiores. A
dificuldade de adaptacao de mascara
facial devido a dismorfia facial dificulta a
existéncia de uma via aérea segura. Estimar
o tamanho adequado do tubo traqueal pode
ser dificil nesses pacientes. Preparo para via
aérea dificil.

= Membros curtos e dismorficos oferecem
dificuldades no acesso vascular e escolha do
manguito para pressao arterial obtida através
de método nao invasivo.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao volémica,
sangramento, temperatura e eletrdlitos.
Acessos vasculares adequados.
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Segawa, Sindrome de (Distonia
Dopa-responsiva)

Descricao

A sindrome de Segawa é uma desordem heredi-
taria rara com uma prevaléncia estimada de 0,5
por milhdao de habitantes. Clinicamente, é carac-
terizada por: distonia progressiva de Inicio na
infancia, flutuacao diurna dos sintomas e alivio
completo ou quase completo dos sintomas com
administracao de baixa dose de levodopa oral.
E uma heranca autossdmica dominante causada
por mutacdes no gene GTP (Guanosine Triphos-
phate Cyclohydrolase) codificado no cromossomo
14q.22.1-q22.2, em 75% dos casos. O gene é
responsavel pela conversao da tirosina em dopa-
mina. Clinicamente, se inicia entre 4 e 6 anos.
Atinge mais o sexo feminino, 2,5:1.

Fatores complicadores potenciais

= Facies hipomimica.

= Distonia com flutuacao diurna (contracées
involuntarias e simultaneas da musculatura
agonista e antagonista, resulta em
perturbacoes da postura e alteracdes na
execucao dos movimentos). O tonus muscular
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pode variar em funcao da intensidade
do movimento e do estado emocional do
paciente. Os sintomas sao melhorados apos o
sono e pioram em direcdo a noite.
= Respostas exageradas de tenddes profundos/
sinal de Babinsky aparente.
Manifestacoes psiquiatricas (ansiedade,
depressao, transtorno obsessivo-compulsivo e
distUrbio da alimentacao).
= Marcha instavel, movimento lento.
= Torcicolo.
= Postura anormal.

Recomendac¢obes perioperatorias

= O tratamento envolve dose baixa de
levodopa oral. A levodopa deve ser mantida
até a manha da cirurgia e ser retomada
imediatamente no pos-operatério devido
a curta meia-vida de 60-90 min. Existem
complicagbes potenciais associadas a
terapéutica com levodopa, taquicardia,
aumento da taxa de filtracao glomerular com
menor volume intravascular e hipotensao
ortostatica e diminuicdo da producao de
norepinefrina com substituicao da dopamina.

= As técnicas de anestesias regionais sao
estratégias anestésicas bastante viaveis,
eficazes e seguras, e privam os pacientes
das manifestacdes indesejadas associadas
a anestesia geral. Entretanto a postura
determinada pelo paciente pode dificultar a
realizacao de bloqueios regionais.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= A administracao de propofol foi associada
a fendmenos excitatorios, incluindo
opistotono, distonia, e apreensao mioclonica,
que poderia ser refrataria a tratamento.
A cetamina, que tem varios efeitos
simpaticomiméticos, foi utilizada com
sucesso em pacientes com levodopa.

= Os medicamentos com acao antagonica sobre

o receptor de dopamina, como fenotiazinas,

butirofenonas e metoclopramida, podem

induzir ou piorar a distonia.

Evitar bloqueio neuromuscular. O uso da

succinilcolina é relatado, entretanto, por

apresentar risco de miot6nia e hipercalemia,

deve ser prudentemente evitado.
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Shprintzen, Sindrome de
(Velocardiofacial, Sindrome;
CATCH 22)

Descricao

A sindrome de Shprintzen é uma heranca autosso-
mica recessiva (microdelecao 22q11). Clinicamen-
te, os achados incluem imunodeficiéncia, envol-
vimento palatal e cardiopatia congénita. Outros
achados incluem disfuncao enddcrina, distlrbios
gastrintestinais, doenca renal, anomalias da co-
luna cervical, anomalias vasculares do pescoco e
atraso no desenvolvimento (déficits intelectuais).
Cerca de 25% dos acometidos desenvolvem esqui-
zofrenia na idade adulta. Devido a variabilidade
clinica a sua incidéncia é subestimada (1:2.000-
4.000 nascidos vivos nos EUA).

A sindrome de Shprintzen e a sindrome de Di-
George apresentam sobreposicdo clinica visto
que compartilham a mesma microdelecao em
22q11.2. CATCH 22 é o acr6nimo para Cardiac
defects, Abnormal facial features, Thymic hypo-
plasia, Cleft palate e Hypocalcemia.

Fig.: Facies tipica de paciente portador da sindrome
de Shprintzen.

Fatores complicadores potenciais

= Fenda palatina.
= Incompeténcia velofaringea.
= Retrognatia.



= Retardo mental.

= Baixa estatura.

= Cardiopatias congénitas (comunicacao
interventricular, defeitos do septo atrial,
tetralogia de Fallot, ducto arteriosus patente,
defeitos do arco aértico).

= Anomalias vasculares do pescoco (anomalias
da bifurcacao da caroétida, localizacoes
aberrantes de artérias subclavias e
vertebrais).

= Anomalias da coluna cervical (hipoplasia de
vértebras, fusao de vértebras).

= Perda auditiva.

= Sequéncia de DiGeorge.

= Sequéncia de Pierre Robin.

= Escoliose.

= Pectus excavatum.

= Hipotireoidismo, auséncia de timo.

= Hipocalcemia.

= Alteragoes respiratorias.

= Alteracoes neuromusculares (hipotonia).

= Alteracoes renais.

Recomendac¢des perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica, renal e enddcrina
(dosagem hormonal e eletrolitos).

= Avaliacdo radioldgica da coluna cervical.
Evitar manobras de hiperextensao e
hiperflexao da coluna cervical.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca da dismorfia
facial e a limitacao da mobilidade cervical.
A capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada
antes do uso de agentes depressores. O
equipamento apropriado para lidar com a
via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= O uso da succinilcolina apresenta risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes.
O uso de bloqueador neuromuscular
nao despolarizante prolonga o bloqueio
neuromuscular em pacientes com hipotonia.

= Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracao quanto ao
modo de metabolismo na escolha de drogas
anestésicas.

= Monitorizagao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.
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Shprintzen-Goldberg,
Sindrome de

Descricao

A sindrome de Shprintzen-Goldberg (SSG) é ca-
racterizada por craniossinostose, caracteristicas
craniofaciais distintas, alteraces osteoarticula-
res (marfanoid habitus), anormalidades neurolo6-
gicas, déficits cognitivos e anomalias cardiacas. A
gordura subcutanea é minima, defeitos da pare-
de abdominal, miopia e criptorquidismo também
sdo achados caracteristicos.

A SSG é uma heranca autossémica dominante re-
lacionada a mutacoes no gene SKI localizado no
cromossoma 1(1p36). As mutacdes levam a uma
atividade excessiva do fator de transformacao
do crescimento beta (TGFB), compartilhando o
mesmo mecanismo de patogénese da sindrome
de Marfan e a sindrome de Loeys-Deitz. A defi-
ciéncia intelectual é mais grave na sindrome de
Shprintzen-Goldberg, entretanto, as anormali-
dades cardiacas sao mais comuns e geralmente
mais graves na sindrome de Marfan e sindrome
de Loeys-Dietz.

O epbnimo esta relacionado aos geneticistas
americanos Robert Shprintzen e Rosalie Goldberg
(Shprintzen RJ, Goldberg RB. A recurrent pattern
syndrome of craniosynostosis associated with
arachnodactyly and abdominal hernias. J Cranio-
fac Genet Dev Biol. 1982;2:65-74).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial.

= Craniossinostose.

= Alteracées osteoarticulares
(dolicoestenomelia, aracnodactilia,
camptodactilia, pés planos, escoliose,
hipermobilidade articular ou contraturas,
anomalias da coluna cervical).

= Pectus excavatum ou carinatum.
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= Alteracdes neuroldgicas (hidrocefalia,
dilatacdo dos ventriculos e malformacao de
Chiari tipo I).

= Anomalias cardiovasculares (prolapso valvar
mitral, insuficiéncia mitral, regurgitacao
aortica e dilatacao da raiz da aorta).

= Acesso vascular periférico limitado.

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica.

= Avaliacdo radioldgica da coluna cervical.
Evitar manobras de hiperextensao e
hiperflexao da coluna cervical.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. A
dificuldade de adaptacao de mascara facial
devido a dismorfia facial e a limitacao da
mobilidade cervical dificultam a existéncia
de uma via aérea segura. Preparo para via
aérea dificil.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecao em areas de pressao.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia
da gravidade do comprometimento
cardiovascular e da magnitude do
procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao. Adequada
protecao ocular devido a proptose.

= Correcao cirlrgica da craniossinostose é um
desafio a pratica anestésica. Grupos de alto
risco incluem: peso <10kg, tempo cirurgico
>5h, a presenca de sindromes craniofaciais
e reoperacoes.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao
volémica, sangramento, temperatura e
eletrdlitos. Acessos vasculares adequados.
Necessidade de transfusdo sanguinea macica
e manejo hemodinamico de lactentes com
pequena volemia. Embolia aérea venosa é
uma complicacao citada e pode preceder a
instabilidade hemodinamica.

= Uso profilatico de agentes antifibrinoliticos
(acido tranexamico).

= Risco de extubacao dificil pela presenca de
distratores para cirurgias de avanco facial.
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Simpson-Golabi-Behmel,
Sindrome de

Descricéo

A sindrome de Simpson-Golabi-Behmel (SSGB) é
uma heranca recessiva ligada ao cromossomo X
(mutacdes no gene GPC3 localizado no segmento
Xq26), caracterizada por crescimento excessivo
pré e pos-natal, facies grosseiras, defeitos car-
diacos congénitos e outras anormalidades congé-
nitas. A maioria das caracteristicas craniofaciais
comuns sao: macrocefalia, hipertelorismo, ma-
crostomia, macroglossia e anormalidades pala-
tais. Ocorre retardo mental leve a grave, com ou
sem anormalidades na estrutura cerebral. A SSGB
mostra semelhancas fenotipicas com a sindrome
de Beckwith-Wiedemann.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (facies grosseira,
macrocefalia, hipertelorismo).

= Fenda labial e/ou palatina.

= Macroglossia.

= Pescoco curto.

= Alteracoes nas vértebras (escoliose), nas
costelas (costelas cervicais) e no esterno
(fenda esternal, Pectus excavatum).

= Alteragées no sistema nervoso central.

= Alteracoes respiratdrias..

= Refluxo gastroesofagico e outras anomalias
gastrintestinais (hérnia diafragmatica, hérnias
abdominais visceromegalias).

= Cardiopatias congénitas (defeito do septo
ventricular, estenose pulmonar, ducto
arteriosus patente, transposicao de grandes
vasos).

= Alteracoes neuromusculares.

= Alteracoes renais.

= Desenvolvimento de neoplasias (tumor de
Wilms, neuroblastoma).

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao radiologica (alteracdes nas
costelas, no esterno e nas vértebras;
anomalias gastrintestinais).

= Avaliagao cardioldgica, pulmonar e renal.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca de anomalias
craniofaciais. A dificuldade de adaptacao de
mascara facial devido a dismorfia facial e a
limitacao da mobilidade cervical dificultam a
existéncia de uma via aérea segura. Preparo
para via aérea dificil.



= Profilaxia da broncoaspira¢ao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de aspiracao. Profilaxia
medicamentosa e intubacdo em sequéncia
rapida pode ser considerada.

= Evitar bloqueio neuromuscular. O uso da
succinilcolina apresenta risco potencial de
hipercalemia nestes pacientes. O uso de
bloqueador neuromuscular nao despolarizante
prolonga o bloqueio neuromuscular em
pacientes com hipotonia.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.
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Smith-Lemli-Opitz, Sindrome de

Descricao

A sindrome de Smith-Lemli-Opitz (SSLO) é uma
heranca autossomica recessiva envolvendo uma
anormalidade na enzima dehidrocolesterol redu-
tase, enzima envolvida na biossintese do coles-
terol. Inclui atraso mental, microcefalia, retardo
de crescimento, genitalia externa hipoplastica e
facies caracteristicas com micrognatia e narinas
antevertidas. Anormalidades cardiacas, renais e
vertebrais podem estar presentes. Os olhos po-
dem apresentar estrabismo, catarata e ptose. A
condicao é potencialmente letal na infancia e os
sobreviventes tém atraso mental grave. A inci-
déncia é de 1:40.000 nascidos vivos. Smith, Lemli
e Opitz em 1964 descreveram a doenca em trés
meninos nao relacionados.

O espectro mais grave da doenca é conhecido
como SSLO tipo Il (pseudo-hemofroditismo, sin-
drome de Hirschprun e morte precoce).

Fatores complicadores potenciais

Dismorfia facial (narinas antevertidas,
microcefalia, fendas palpebrais
antimongoloides).

Fenda palatina.

Micrognatia.

Hipertonia, espasticidade, rigidez.
Hipoplasia do timo.

Trombocitopenia.

Alteragdes respiratorias (malformagoes dos
lobos pulmonares, hipoplasia pulmonar).
Cardiopatias congénitas (defeito do septo
ventricular, tetralogia de Fallot).
Alteracoes geniturinarias (hipospadia,
criptorquidia, microuretra).

Alteracoes no sistema nervoso central
(disfagia, convulsoes).

Alteracdes neuromusculares.

Alteracoes hepaticas.

Possibilidade de reacoes atipicas a
anestésicos, semelhantes a Hipertermia
maligna (Malignant Hyperthermia-like
reactions). Estas reacées sao potencialmente
graves devido a hiperpotassemia, entretanto
nao existe o hipermetabolismo tipico da
Hipertermia Maligna.

Recomendacées perioperatorias

Avaliacao cardioldgica, pulmonar, renal e
hepatica.

Avaliacao das vias aéreas superiores. A
dificuldade de adaptacao de mascara facial
devido a dismorfia facial e a limitacao da
mobilidade cervical dificultam a existéncia
de uma via aérea segura. Preparo para via
aérea dificil.

Selecao criteriosa de drogas anestésicas.

Os agentes que desencadeiam a Hipertermia
Maligna (succinilcolina e anestésicos inalatorios
halogenados), ja foram utilizadas nesta
sindrome sem relato de hipermetabolismo.
Entretanto, a experiéncia anestésica com

essa doenca é pequena, limitada, e casos
esporadicos de uma suposta associacao com a
Hipertermia Maligna fazem com que a maioria
dos autores desconsidere o uso desses agentes
em doencas neuromusculares, apesar das
fracas evidéncias.

Pode haver rigidez induzida pela anestesia.
Independentemente de um possivel risco para
Hipertermia Maligna, a succinilcolina deve
ser evitada porque induz a hipercalemia e
aumenta o grau de miotomia.

Apesar de muitos pacientes nao serem
cooperativos, a sedacao pré-operatoria deve
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ser evitada. As reservas pulmonares limitadas
e o aumento da sensibilidade a depressao
respiratoria sao deletérios.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Monitorizacdo invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao volémica,
sangramento, temperatura e eletrolitos.
Acessos vasculares adequados.

= Atencao meticulosa a ventilacao (modo, PEEP,
volumes correntes apropriados, pressoes de
pico de via aérea).

= Dada a condicao respiratoria coexistente,
recomenda-se 0 monitoramento pos-
operatorio da funcao respiratdria.
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Sotos, Sindrome de (Gigantismo
Cerebral)

Descricao

E uma sindrome de crescimento excessivo, que
ocorre durante os primeiros 4 a 5 anos de vida.
As caracteristicas acromegalicas estao associa-
das a retardo mental leve e coordenacao mo-
tora anomala. O crescimento desacelera apos a
primeira infancia. Os achados principais sdo a
dolicocefalia, hipertelorismo, fendas palpebrais
antimongoloides, palato arqueado, prognatismo
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e denticao precoce. Ocasionalmente, obesidade,
convulsdes e padrao dermatoglifico anormal. A
maioria dos casos é esporadica, mas alguns sao
transmitidos como um trago autossomico domi-
nante (mutacdes nos segmentos cromossomicos
3p21/6p21/5q32/15g22). A doenca ja era bem
conhecida dos pediatras quando, em 1964, o
americano Juan Fernandez Sotos e colaboradores
definiram essa sindrome.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (hipertelorismo, macrocefalia,
facies achatada).

= Palato arqueado.

= Macrossomia (desenvolvimento fisico acelerado
com atraso da motricidade e da cognicao).

= Alteracoes respiratorias (infeccoes
respiratorias de repeticao).

= Refluxo gastroesofagico.

= Dificuldade de succao.

= Cardiopatias congénitas (insuficiéncia mitral).

= Alteracées neuromusculares (hipotonia).

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica, pulmonar e
neurologica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores (ocorre
dificuldade de adaptacao de mascara facial
devido a dismorfia facial dificultando a
existéncia de uma via aérea segura). Preparo
para via aérea dificil.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de aspiracao. Profilaxia
medicamentosa e intubagcdao em sequéncia
rapida pode ser considerada. Nesta
configuracao, um agente bloqueador
neuromuscular de acao rapida pode ser
necessario. Entretanto, uma resposta
exagerada e prolongada pode ser observada
em pacientes com distUrbios neuromusculares.

= 0 uso da succinilcolina apresenta risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes.
0 uso de bloqueador neuromuscular
nao despolarizante prolonga o bloqueio
neuromuscular em pacientes com hipotonia.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite bacteriana.
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Stickler, Sindrome de

Descricao

Doenca progressiva do tecido conjuntivo com ini-
cio no nascimento que afeta as orelhas, os olhos
e as articulacoes. Caracterizado por alteracoes
articulares degenerativas dolorosas e hiperexten-
sibilidade de grandes articulacdes, facies planas,
fenda palatina, Gvula bifida, miopia progressiva
com tendéncia ao descolamento espontaneo da
retina e catarata. Normalmente ocorre cegueira
na primeira década, com surdez progressiva do
tipo neuro-sensorial. O rosto apresenta microg-
natia, hipertelorismo e pregas epicanticas. A sin-
drome ¢é transmitida como um traco autossomico
dominante com expressividade variavel (muta-
¢oes no gene COL2A1, que codifica o colageno,
no segmento 12q13.11-q13.2). Apresenta uma
incidéncia estimada de 1:20.000 nascidos vivos.
O epoOnimo esta relacionado ao pediatra Gunnar
B. Stickler e colegas que descreveram a doenca
em 1965 (Stickler GB, Belau PG, Farrel FJ et al.
Hereditary progressive arthro-ophthalmopathy.
Mayo Clinic Proceedings, Rochester, Minnesota
1965;40:433-55).

Fatores complicadores potenciais

= Facies plana (moon-shaped).

= Sequéncia de Pierre Robin.

= Displasia espondiloepifisaria.

= Hiperextensibilidade articular.

= Escoliose.

= Pectus excavatum.

= Artrite.

= Alteracoes respiratorias.

= Alteracées cardiovasculares (prolapso de
valva mitral).

= Acesso vascular periférico limitado.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica e pulmonar.

= Avaliacao radiologica da coluna cervical.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias

craniofaciais. A capacidade de realizar
uma ventilacao adequada com mascara
deve ser avaliada antes do uso de agentes
depressores. O equipamento apropriado
para lidar com a via aérea dificil deve estar
prontamente disponivel, incluindo dispositivos
de laringoscopia indireta. Evitar manobras de
hiperextensao e hiperflexao da coluna cervical.
= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecao em areas de pressao.
= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirurgico.
= Profilaxia antibiotica da endocardite bacteriana.
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Stiff Person, Sindrome

(Pessoa Rigida, Sindrome da;
Encefalomielite Progressiva com
Rigidez e Mioclonia)

Descricao

A sindrome Stiff Person (SSP) é caracterizada
pela rigidez dos mUsculos do tronco e das extre-
midades e por episodios de espasmos dolorosos.
Ocorre lordose lombar exagerada e espasmos so-
brepostos precipitados por estresse psicologico,
sons repentinos, adverténcias visuais e toque.

E uma doenca neuroldgica autoimune com forma-
cao de anticorpos anti glutamato descarboxilase
(enzima necessaria para a sintese do GABA). Sem
o efeito de inibidor GABAérgico, ocorre hiperativi-
dade do neuronio motor levando a rigidez muscular
progressiva. O tratamento inclui medicamentos
para aumentar a atividade do GABA (benzodiazepi-
nas, baclofeno) e imunossupressores. A sindrome
se desenvolve na meia-idade e normalmente ocorre
com outras doencas. A SSP foi descrita pela primei-
ra vez por Moersch e Woltman em 1956.
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Devido a interacao de alguns medicamentos anes-
tésicos com os receptores do GABA, a anestesia
em pacientes com SSP requer atencao especial.

Fatores complicadores potenciais

 Rigidez muscular (coluna rigida).

= Mioclonia.

= Alteracoes no sistema nervoso central (rigidez
muscular, espasmos dolorosos, mioclonia e
evidéncia de envolvimento do tronco cerebral
e medula espinhal).

= Sintomas autondémicos acompanham
os espasmos (taquicardia, hiperidrose,
alteracoes da pressao arterial, constipacao,
retencao urinaria).

= Alteracdes respiratorias (neoplasias).

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracoes neuromusculares.

= Diabetes mellitus.

= Qutras doencas autoimunes (tireoidite) e
sindromes paraneoplasicas.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacdo neurologica e pulmonar. Estes

pacientes devem estar compensados com

benzodiazepinas (agonistas dos receptores

GABA-A) que aumentam a inibicao cortical e

medular, baclofeno (agonista dos receptores

GABA-B), esteroides, plasmaferese

ou imunoglobulinas para modulacao

imunologica.

Profilaxia da broncoaspiracao.

= A estimulacao auditiva alta pode induzir
espasmos. A sedacdo com benzodiazepinico
é benéfica.

= O uso bem sucedido da anestesia venosa
total é descrito.

= Com o beneficio da analgesia superior,
a anestesia regional é defendida como o
modo mais seguro de anestesia. No entanto,
pode induzir espasmos por causa da dor
durante a sua execucao. O cuidado deve
ser tomado por explicacdes pré-operatorias
adequadas para aliviar medo e ansiedade e
a pré-medicacao adequada.

= N&o so os relaxantes musculares, mas os
agentes anestésicos volateis, e o bacofleno,
também podem potencializar a hipotonia
por sua acao nos receptores GABA. A
hipotonia pos-operatdria requer suporte
ventilatorio.

= Evitar bloqueio neuromuscular. O uso da
succinilcolina apresenta risco potencial de
hipercalemia nestes pacientes. Relaxantes
musculares nao despolarizantes produzem
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uma resposta exagerada e prolongada
em pacientes com disturbios do SNC com
hipotonia/mioclonia.
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Sturge-Weber, Sindrome de

Descricao

A sindrome de Sturge-Weber (SSW) é uma doen-
ca neurocutanea caracterizada por angiomas
leptomeningeos e faciais, manifestacdes neuro-
logicas e oculares. Caracterizada por nevos na
parte superior do couro cabeludo ao longo da
distribuicao do nervo trigémeo (angioma facial
tipo “vinho do porto”), bem como outras anor-
malidades vasculares tanto intracranianas como
em outras partes do corpo. Os angiomas podem
causar hemiparesia, hemianopsia, acidentes
vasculares cerebrais, calcificagées intracrania-
nas, glaucoma, cefaleia, convulsdes e atraso no
desenvolvimento fisico e mental. A SSW é pre-
sente desde o nascimento, com uma incidéncia
estimada em 1:230.000, nao parece ser genética
ou familiar.

William Allen Sturge descreveu pela primeira
vez a sindrome em 1879 em uma crianca de 6
anos e meio. Frederick Parkes Weber em 1922
demonstrou as calcificagbes intracranianas
(Sturge WA. A case of partial epilepsy, appa-
rently due to a lesion of one of the vaso-motor
centres of the brain. Transactions of the Clinical
Society of London. 1879;12:162-7. Weber FP. A
note on the association of extensive haeman-
giomatous naevus of the skin with cerebral (me-
ningeal) haemangioma, especially cases of facial
vascular naevus with contra-lateral hemiplegia.
Proceedings of the Royal Society of Medicine.
1929;22:431).



Fig.: Paciente portador da sindrome de Sturge-Weber.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (malformacdes
angiomatosas da pele (angioma facial tipo
“vinho do porto”)).

= Alteracoes neuroldgicas (atrofia cerebral,
hemiplegia, calcificacoes, retardo mental,
convulsoes).

= Angioma na distribuicao da primeira
divisao do nervo trigémeo esta associado a
epilepsia e glaucoma.

= Anomalias na via aérea superior (angiomas).

= Hemorragia como resultado de perfuracao
vascular.

= Malformacdes arteriovenosas da medula
espinhal e do sistema nervoso central.

= Alteracoes respiratorias.

= Alteracées cardiovasculares (coarctacao
da aorta).

= Alteracoes neuromusculares.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica, pulmonar e
neurologica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca de anomalias
craniofaciais. As malformacodes vasculares
também podem envolver o nariz, palato,
gengiva, lingua, laringe e a traqueia,
provocando desafio a ventilacdo adequada
com mascara, laringoscopia e a intubacao.
0 equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Aintubacao deve ser feita de forma

cuidadosa, evitando trauma sobre as lesoes
(uso de tubos traqueais lubrificados, estiletes
maleaveis e cuidado na succao de secrecoes
da orofaringe). Sangramentos durante a
laringoscopia e intubacao sdo catastroficos.

= Devido as caracteristicas oculares, uma

inducéao e intubacao suaves sao necessarias
para limitar o aumento das pressoes
intraoculares e intracranianas. Evitar uso de
succinilcolina e cetamina. Os anticolinérgicos
devem ser evitados em pacientes com
glaucoma de angulo estreito.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o

metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas. Hipoxemia
perioperatoria, hipoglicemia, hipotensao,
isquemia e hipertermia podem precipitar
convulsoes.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da

gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiética da endocardite
bacteriana.

= A variada apresentacao e extensao, que varia
de lesoes cutaneas superficiais localizadas ao
envolvimento sistémico e aéreo extensivo,
torna a gestao anestésica desafiadora.
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Takayasu, Arterite de (Doenca
“sem Pulso”)

Descricao

A Arterite de Takayasu (AT) é uma doenca idiopati-
ca (provavelmente autoimune), cronica, inflamato-
ria e progressiva que causa estreitamento, oclusao
e aneurismas das artérias sistémicas e pulmonares,
afetando principalmente a aorta e seus ramos. O
fluxo de sangue é diminuido para as areas forne-
cidas por esses ramos, 0 que, por sua vez, leva
a uma falta de pulso nas areas bracos, pernas e
cabeca. Os sintomas consistem em afasia, hemi-
paresia transitoria, ambliopia transiente unilateral
ou cegueira persistente, dor de cabeca, vertigem,
sincopes e perda muscular. Takayasu observou a
falta de pulso nas artérias do olho, assim, o nome
da doenca “sem pulso”. Trata-se de um transtorno
de recidiva crénica que pode se prolongar desde
a infancia, mas raramente ocorre em pessoas com
mais de 40 anos de idade. A condicao é progressiva,
e o prognostico é fraco. Embora afete os dois sexos,
existe uma predilecao para mulheres jovens em
idade fértil que representam quase 80% dos casos.

Fatores complicadores potenciais

= Vasculite cronica que acomete grandes vasos;
oclusao de ramos proximais da aorta.

= Sopros vasculares.

= Auséncia ou reducao da amplitude dos pulsos
periféricos.

= Febre, anorexia, emagrecimento.

= Dispneia.

= Hipotensao ou hipertensao

= Amaurose.

= Estenose de artérias vertebrais, renais, tronco
celiaco, artéria inominada.

= Disseccao da aorta, insuficiéncia adrtica,
insuficiéncia coronariana.

= Acidente vascular cerebral.
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Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliagao cardiaca.

= Na gestacao nao ha alteracao da evolucao
da doenca, porém deve-se estar atento
a conducéo periparto dessas pacientes,
uma vez que pode haver complicacdes
hipertensivas, disfuncdo em multiplos
orgaos, estenoses dificultando o fluxo
regional, dificuldade de monitoracao da
pressao arterial e crescimento intrauterino
restrito.

= A monitoracao nao difere da utilizada
rotineiramente, entretanto a monitoracao
da pressao arterial pode ser dificil nas
pacientes sem pulso em artérias periféricas.
Entre os membros superiores, se houver
diferenca da pressao arterial superior a
20 mmHg, os dois membros devem ser
monitorados com monitor de pressao
arterial nao invasiva. A monitoracao da
pressao arterial invasiva deve ser reservada
para casos em que nao foi possivel obter
medidas com manguito, cirurgia prolongada
e hipertensao descontrolada, uma vez que
as complicacoes da cateterizacao arterial
sao mais frequentes em pacientes com
vasculopatia periférica.

= Profilaxia antibiética da endocardite
bacteriana.

= A anestesia regional é considerada uma
excelente escolha porque permite titular
lentamente o nivel de bloqueio, de forma
a manter a estabilidade hemodinamica, e
monitorar a perfusao cerebral por meio do
nivel de consciéncia.

= Tao importante quanto prevenir hipotensao,
¢ evitar hipertensao. A inducao da anestesia
geral deve ser cuidadosa para evitar um pico
hipertensivo durante a intubacao traqueal.
Podem ocorrer complicagcdes hemorragicas,
principalmente cerebrais.
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Talassemias

Descricao

As Talassemias sdo distUrbios hereditarios carac-
terizados por uma reducdo na sintese da cadeia
da globina alfa ou beta na molécula da hemo-
globina. Homozigotos apresentam formas graves,
heterozigotos apresentam formas brandas de
anemia. E uma heranca Recessiva ligada ao cro-
mossoma X. O termo Talassemia é derivado de
grego, thalassa (mar) e haima (sangue).

As Alfa-talassemias ocorrem predominantemente
no Mediterraneo, extremo Oriente e Africa; a
Alfa-talassemia maior ndao é compativel com a
vida; a Alfa-talassemia intermediaria associa-se
a esplenomegalia, anemia e imunodeficiéncia;
a Alfa-talassemia menor nao apresenta clinica,
somente macrocitose.

A Beta-talassemia homozigética maior (doenca
de Cooley) é a forma mais grave, caracterizada
por producao prejudicada de cadeias de beta glo-
bina. Este desequilibrio da sintese de cadeia glo-
bina resulta em hemdlise intravascular, anemia
profunda, hiperplasia eritroide, hematopoiese
extramedular, hepatoesplenomegalia, deformi-
dades osseas graves, retardo de crescimento e
morte na segunda ou terceira década. A Beta-
talassemia homozigdtica intermediaria é a forma
mais branda e a Beta-talassemia heterozigotica é
frequentemente assintomatica.

Fatores complicadores potenciais

= Anemia cronica (hemosiderose em razao
de transfusées), coagulacao intravascular
disseminada.

= Trombocitopenia.

= Macroglossia, assimetria facial.

= Alteracées vertebrais.

= Incoordenacao motora, atrofia cerebral,
convulsoes.

= Alteracoes respiratdrias (infeccoes
frequentes, alteracao da relacao V/Q devido
a doenca pulmonar restritiva causada pelo
hiperesplenismo).

= Alteracdes cardiacas (arritmias, insuficiéncia
cardiaca, hipertensao pulmonar).

= Hipertensao intraoperatoria (as transfusoes
de sangue ao longo da vida e a autotransfusao
durante esplenectomias sao consideradas
como possiveis causas).

* Hepatite.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracdes neuromusculares.

= Alteracoes genitourinarias (anomalias genitais,
agenesia renal).

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica, neuroldgica e renal. A
avaliacao pré-operatoria deve se concentrar
em o6rgaos afetados por hemosiderose apos
multiplas transfusoes, como coracao, figado e
sistema endocrino.

= A esplenectomia é uma cirurgia comum
realizada em criancas com Beta-talassemia
maior para reduzir a frequéncia de transfusao
e efeito mecanico da esplenomegalia.

0 manejo anestésico dessas criancas é
desafiador, associado a vias aéreas dificeis
nao antecipadas, hipertensao arterial
perioperatoria, sobrecarga de ferro,
anormalidades endocrinologicas, doencas
cardiacas, padrao respiratorio restritivo e
hipertensao pulmonar.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. A
hematopoiese extramedular que resulta na
ampliacao do osso maxilar causa dificuldade
no manejo das vias aéreas. Preparo para via
aérea dificil.

= Profilaxia da broncoaspiracao.

= Avaliacao radiologica.

= Evitar o uso de 6xido nitroso.

= Transfusao de hemacias e plaquetas. Existe
uma alta incidéncia de doencas relacionadas
a transfusao de sangue, como a hepatite,
pelo que devem ser tomadas precaucoes
para evitar a exposicao ao sangue e aos
fluidos corporais.

= Hipertensao intraoperatoria (as transfusoes
de sangue ao longo da vida e a autotransfusao
durante a esplenectomia sao consideradas
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como possiveis causas). A hipertensao pode
ser controlada com uma mistura criteriosa
de agentes anestésicos e beta-bloqueadores.
A pressao arterial invasiva e a pressao
venosa central sao uteis na monitorizacao
de pacientes com hipertensao pulmonar e
insuficiéncia ventricular.
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Takotsubo, Sindrome de
(Coracao Partido, Sindrome do)

Descricao

A sindrome de Takotsubo (STT), também conhe-
cida como sindrome do coracao partido, é uma
cardiomiopatia induzida por estresse, definida
como disfuncao transitoria e segmentar do ven-
triculo esquerdo ou balonamento apical transito-
rio com alteracdes eletrocardiografica sugestivas
de doenca coronaria aguda, porém com auséncia
de coronariopatia obstrutiva. Clinicamente o
doente pode apresentar dor no peito, sudorese,
palpitacdes e alteragdes eletrocardiograficas su-
gestivas de infarto agudo do miocardio. O ECG
simula uma corrente de lesdo miocardica. Pode
ocorrer elevacao ligeira das enzimas cardiacas,
porém a coronariografia € normal. O diagnostico
é feito com o ecocardiograma, que ira mostrar
um movimento anormal da parede do ventriculo
esquerdo. O prognostico apods a fase aguda é bom
e a recuperacao do ventriculo ocorre em duas a
trés semanas. As recorréncias sao raras.

Predomina em mulheres, com idade média entre
60 e 80 anos. Apresenta uma incidéncia, nos Es-
tados Unidos, em torno de 7.000 a 14.000 casos
ao ano. Foi inicialmente descrita no Japao em
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1990 e recebeu o nome de takotsubo pois a ima-
gem produzida pela ventriculografia é semelhan-
te ao recipiente usado para a captura do polvo
(Sato H, Tateishi H, Uchida T. Takotsubo-type
cardiomyopathy due to multivessel spasm. In:
Kodama K, Haze K, Hon M, eds. Clinical aspect of
myocardial injury: from ischemia to heart failure.
Tokyo, Japan:Kagakuhyouronsha; 1990).
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Fig.: Sindrome de Takotsubo;(a) Ventriculografia es-
querda-diastole;(b) Ventriculografia esquerda-sistole.
Modificado de: Cruvinel MGC, Carneiro FS, Bessa Jr
RC et al. Sindrome de Tako-Tsubo em decorréncia de
bloqueio neuromuscular residual. Relato de caso. Rev
Bras Anestesiol. 2008;58(6):623-30.

Fatores complicadores potenciais

= Precordialgia.

= Sudorese.

= Palpitacoes.

= Alteracoes eletrocardiograficas sugestivas
de infarto agudo do miocardio. O ECG simula
uma corrente de lesao miocardica, ou seja, o
ECG pode apresentar supra-desnivelamento
do segmento ST, ou inversao da onda T, ou
aumento do intervalo QT.

= Ligeira elevacao das enzimas cardiacas, porém
a coronariografia € normal.

= Movimento anormal da parede do ventriculo
esquerdo (ecocardiografia/ventriculografia).
Discinesia transitoria da parede anterior com
acentuacao da cinética da base ventricular,
que causa um balonamento apical transitorio.

= Pode evoluir com edema pulmonar,
choque cardiogénico, fibrilacao atrial e
fibrilacao ventricular.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardiologica

= A descricao de casos da STT no
intraoperatorio é rara, pois esta limitado ao
achado eletrocardiografico, que pode aparecer
de forma transitéria no intraoperatoério e é
dificil a sua documentacéo.

= Por se tratar de uma cardiomiopatia
desencadeada pelo estresse (procedimento
cirdrgico), o tratamento é eliminar o mais
breve possivel o estresse ao doente. Caso
nao seja possivel instituir essa terapéutica, o



resultado final pode ser a instituicdo de um
quadro irreversivel, com choque cardiogénico
e morte.

No intraoperatorio as situagoes
desencadeantes estao relacionadas a
dificuldades respiratorias que levam

a hipercapnia. Também é descrito o
aparecimento de STT durante crise asmatica,
pneumotdrax espontaneo, apos broncoscopia
e relacionado a paralisia diafragmatica apos
bloqueio do plexo braquial.

E importante a monitorizacao do bloqueio
neuromuscular, e a completa reversao do
bloqueio, pois a curarizacao residual foi
responsabilizada pelo aparecimento da STT.
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Treacher Collins, Sindrome de
(Disostose Mandibulofacial;
Franceschetti-Klein, Sindrome de)

Descricao

A sindrome de Treacher Collins (STC) também co-
nhecida como Disostose Mandibulofacial, € uma
malformacgao congénita dos primeiros e segundos
arcos branquiais, herdada como caracteristica
autossomica dominante (mutacao no gene TCOF1
mapeado no segmento 5q32-33.1).

A sindrome consiste em deformidades congénitas
das orelhas, maxila e mandibula. As alteracoes
oftalmologicas sao: fendas palpebrais antimongo-
loides, escavacao na parte externa da palpebra
inferior principalmente, e ocasionalmente na
parte superior da palpebra, cilios ausentes ou
irregulares em duas ou trés linhas, auséncia de
glandulas lacrimais, desvio lateral ou protrusao
do globo ocular e ptose congénita. Muitas vezes,
€ associada a surdez de conducao. A fenda labial
e/ou palatina esta presentes em até um terco
dos pacientes; incompeténcia palatofaringea e

malformacoes cardiovasculares também estao
associadas. O desenvolvimento mental é normal.
0 epOnimo esta relacionado ao oftalmologista
inglés Edward Treacher Collins.
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Fig.: Paciente portadora de Sindrome de Treacher
Collins; (a) acentuada hipoplasia mandibular e defor-
midade da orelha; (b) limitacao da abertura da boca e
malformacdes dentarias; (c) intubacao traqueal reali-
zada com auxilio do fibroscopio. Modificado de: Boku
A, Hanamoto H, Kudo C et al. Airway management for
Treacher Collins Syndrome with limited mouth opening.
Open Journal of Anesthesiology. 2013;3:90-2.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia craniofacial (aparéncia hipoplasica).

= Hipoplasia dos ossos faciais: maxila e
mandibula. O osso zigomatico ndo se funde
com os 0ssos maxilares, frontais e temporais).

= Abertura limitada da boca.

= Macroglossia.

= Macrostomia e, em alguns casos, microstomia,
ocasionalmente, lingua ndo desenvolvida.

= Retrognatia.

« Extensao reduzida da cabeca, vértebras
cervicais fundidas.

= Pectus excavatum.

= Fenda labial e/ou palatina.

= Atresia de coanas.

= Auséncia congénita da orelha externa,
auséncia ou oclusdo do meato auditivo,
deformidade da orelha, com surdez parcial ou
completa.

= Cardiopatias congénitas.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardiologica

= Avaliacao radiologica

= Avaliacdo das vias aéreas superiores.
Devido as variacdes fenotipicas,
multiplos mecanismos podem estar
presentes em um caso individual. A STC
geralmente esta associada a hipoplasia
da faringe, hipoplasia de mandibula,
obstrucado das vias aéreas superiores e
intubacao dificil. A abertura limitada
da boca, extensao reduzida da cabeca
e movimento limitado do hioide, podem
tornar ainda mais dificil o gerenciamento
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da via aérea. Avaliacdo da necessidade
de traqueostomia no pré-operatorio.

= A capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada
antes do uso de agentes bloqueadores
neuromusculares. O equipamento apropriado
para lidar com a via aérea dificil deve estar
prontamente disponivel, incluindo dispositivos
de laringoscopia indireta.

= Evitar sedagao pré-operatoria, a resposta
individual a sedativos e a dismorfia facial
dificultam a existéncia de uma via aérea segura.

= Monitorizacdo invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite bacteriana.

= Medicacao antissialogoga (anticolinérgicos) é
necessaria.

= A estenose ou atresia coanal exige
intervencao de emergéncia, pois leva
precocemente a insuficiéncia respiratoria. O
tratamento inicial consiste na manutencao
da via aérea oral (intubacao orotraqueal, se
necessaria) até a correcao cirurgica definitiva,
a qual deve restabelecer o fluxo aéreo nasal.

= Durante o periodo pos-operatoério, pode-se
desenvolver edema faringeo e laringeo.

= As técnicas nao invasivas de suporte
respiratorio, facilitam o manejo pos-
operatorio nesses pacientes.
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Trissomia do 8 (Warkany,
Sindrome de)

Descricao

A Trissomia simples do 8 é fatal, levando o feto
ao aborto espontaneo. Os individuos sobreviven-
tes apresentam o mosaicismo da trissomia (MT8)
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que é uma desordem cromossomica devido a pre-
senca de um cromossomo 8 adicional, completo,
em algumas células do corpo. Se caracteriza pelo
comprometimento do desenvolvimento mental,
conformacao facial relativamente comum entre
os portadores, rotulas ausentes ou displasicas,
contracoes espasmodicas, sulcos nas plantas dos
pés e nas palmas das maos o que provoca a pos-
tura distintiva anormal do dedo do pé, anomalia
vertebral, pélvis estreito e anomalias das vias
urinarias. O MT8 tem sido associado a opacida-
des da cornea, leucemia e doenca trofoblastica.
A Trissomia do 8 foi descoberta pelo pediatra
austriaco-estadunidense Joseph Warkany.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (labios espessos).

= Micrognatia.

= Fenda palatina.

= Micrognatia.

= Pescoco curto e alado.

= Deficiéncia mental, paralisia cerebral,
convulsoes.

= Cardiopatias congénitas.

= Alteracoes vertebrais (escoliose).

= Contraturas articulares.

= Anomalia esternal.

= Surdez.

= Anemia.

= Deficiéncia de fator VII.

= Alteracoes respiratorias.

= Alteracoes neuromusculares.

= Malignidades hematoldgicas (mielodisplasias).

= Disfuncao renal.

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliagao renal, pulmonar, cardiologica e
hematologica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca da dismorfia
facial e a limitacdo da mobilidade cervical.
A capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada antes
do uso de agentes depressores. O equipamento
apropriado para lidar com a via aérea dificil
deve estar prontamente disponivel, incluindo
dispositivos de laringoscopia indireta.

= A capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada
antes do uso de agentes bloqueadores
neuromusculares. O equipamento apropriado
para lidar com a via aérea dificil deve estar
prontamente disponivel, incluindo dispositivos
de laringoscopia indireta.



= Avaliacdo radiolégica (anomalias articulares,
vertebrais e do esterno).

= O uso da succinilcolina apresenta risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes.
Relaxantes musculares nao despolarizantes
produzem uma resposta exagerada e
prolongada em pacientes com distirbios
neuromusculares.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas.

= Monitorizacdo invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibidtica da endocardite bacteriana.
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Turner, Sindrome de

Descricao

A sindrome de Turner (ST) é caracterizada por
alteracoes no cromossomo sexual que ocorre em
individuos com fenotipo feminino. A maioria das
pacientes apresenta cariotipo 45,X, que é decor-
rente de uma nao disjuncao meidtica paterna.
A portadora apresenta baixa estatura, o6rgaos
sexuais e caracteres sexuais secundarios poucos
desenvolvidos, tdérax largo em barril, pescoco
alado (com pregas cutaneas bilaterais), malfor-
macao das orelhas, esterilidade e maior frequén-
cia de problemas renais e cardiovasculares.

Sua ocorréncia esta em torno de 1:2.500 meninas
nascidas vivas. Nao foram identificados fatores
hereditarios. Trata-se da Unica monosomia via-
vel, dado que a caréncia de qualquer outro cro-
mossomo na espécie humana ¢é letal. Foi descrita
em 1938 pelo endocrinologista norte-americano
Henry Turner.

Fatores complicadores potenciais

= Micrognatia.
= Pescoco curto e alado.
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= Alteragdes renais (duplicacdo do sistema
coletor, hidronefrose, rim ectopico ou em
“ferradura”).

= Anomalias nas costelas e nas vértebras (torax
em barril).

= Hipotireoidismo (tireoidite de Hashimoto).

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracoes hepaticas (diminuicao do
metabolismo hepatico, esteatose,
alteracoes da coagulacao, aumento de
enzimas hepaticas).

= Diabetes mellitus.

= Hipercolesterolemia.

= Alteracoes respiratorias.

= Alteracoes cardiovasculares (hipertensao
arterial, doenca arterial coronariana,
prolapso da valva mitral, drenagem anomala
de veias pulmonares, defeitos da conducao,
disseccao aortica).

= Cardiopatias congénitas (coarctacdo de aorta,
estenose aortica, valva adrtica bicuspide).

= Linfedema congénito.

Recomendac¢des perioperatoérias

= Avaliacao radiologica (anomalias vertebrais e
das costelas).

= Avaliacao cardioldgica, pulmonar, renal e
endocrina.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. O
pescoco curto e largo, hipoplasia maxilar e
mandibular sao Frequentes. Pode ocorrer
limitacao acentuada da mobilidade cervical
e articulacao temporomandibular tornando
0 manejo da via aérea ainda mais dificil.
Preparo para via aérea dificil.

= A bifurcacao traqueal situa-se em nivel mais
alto, favorecendo a intubacdo endobronquica
e a extubacao acidental quando o tubo
traqueal sofre tracao.

= Linfedema pode dificultar o acesso venoso.

= A presenca de hipotiroidismo pode
retardar o esvaziamento gastrico. A
hipotermia e a hipotensao arterial, em
resposta aos agentes anestésicos, podem
causar prolongamento na recuperacao da
anestesia. E importante estabelecer uma
condicao eutireoidea no pré-operatorio.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de aspiracao. Portanto,
nas pacientes portadoras de refluxo
gastroesofagico é desejavel incluir na
medicacado pré-anestésica farmacos que
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aumentem o pH gastrico (citrato de sodio,
antagonistas H2, inibidores da bomba

de protons) e agentes gastrocinéticos
(metoclopramida).

» E necessario o controle adequado dos niveis
glicémicos evitando hiperglicemia grave e,
sobretudo, hipoglicemia durante o periodo
perioperatorio. Periodos de jejum prolongado
devem ser evitados.

= Nos casos de comprometimento da funcao
hepatica e renal, farmacos metabolizados
pelo figado e excretados pelos rins devem ser
utilizados com cautela. Deve ser realizada
avaliacao pré-operatoria da coagulacao e, se
necessario, a utilizacao de vitamina K.

= Essas pacientes podem estar em uso de
hormonio do crescimento, estrogeno,
hormonio da tireoide, insulina,
hipoglicemiantes orais e farmacos
hipotensores, sendo importante o
conhecimento do perfil farmacologico desses
farmacos e suas possiveis interacoes.

= Genericamente as drogas anestésicas sao
utilizadas com seguranca em pacientes com
ST. Nas portadoras de coarctacao da aorta o
uso de algumas drogas (cetamina) devera ser
evitado pelo risco de hipertensao arterial e
complicacdes subsequentes.
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= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

= A anestesia regional (neuroaxial e bloqueios
periféricos) é benéfica nas pacientes com
ST. Entretanto, em virtude da baixa estatura
dessas pacientes, as doses dos anestésicos
locais deverao ser individualizadas. Pequenos
volumes anestésicos produzem bloqueios
extensos. A presenca de escoliose esta
aumentada em paciente com ST, o que pode
dificultar a puncoes no neuroeixo.
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VACTERL, Associacao (VATER,
Associacao)

Descricao

E uma associacdo de anormalidades vertebrais, atre-
sia anal, defeitos cardiacos, anomalias traqueoe-
sofagicas, renais e dos membros. Esta desordem
multisistémica apresenta uma incidéncia estimada
de 1:10.000-40.000 nascidos vivos. O diagndstico de
associacao VACTERL requer a presenca de pelo me-
nos trés dessas anormalidades. A incidéncia é au-
mentada em filhos de maes diabéticas, entretanto,
a exata causa desse transtorno € desconhecida. Foi
descrita por Quan e Smith em 1973 (Quan L, Smith
DW. The VATER association. Vertebral defects, anal
atresia, T-E fistula with esophageal atresia, radial
and renal dysplasia: a spectrum of associated de-
fects. J Pediatr. 1973;82:104-7).

VACTERL é o acrénimo para Vertebral anomalies,
Anal atresia, Cardiac anomalies, Tracheoesopha-
geal fistula/esophageal atresia, Renal anomalies
e Limbs anomalies.

- i
Fig.: Recém-nascido portador de Associacdao VACTERL.
E possivel observar a fenda labial e palatina, distenséo
abdominal e anomalia em membros superiores (displasia
radial). Jain D, Sampley S, Kaur G. Association of diffi-
cult airway to VACTERL anomaly: An anesthetic challen-
ge. Anaesth Pain & Intensive Care. 2013;17(2):192-4.

Fatores complicadores potenciais

= Anomalias nas vértebras e nas costelas
(defeitos de segmentacao, como
hemivértebra, vértebras em ”borboleta”’,
vértebras em “cunha’’, fusdes vertebrais,
vértebras ausentes ou supranumerarias e
outras formas de displasias vertebrais).

= Cardiopatias congénitas (comunicacao
interventricular, defeitos septais atriais,
tetralogia de Fallot, truncus arteriosus,
transposicao de grandes vasos).

= Atresia de esofago com fistula
traqueoesofagica.

= Estenose laringea.

= Micromelia.

= Alteracoes respiratorias.

= Alteracdo vascular (artéria umbilical Unica).

= Alteracoes renais (agenesia renal (bilateral em
alguns casos), rim em “ferradura”, cistos e/ou
rins displasicos).

= Associacao com a trissomia do 18.

= Anomalias nos membros (anomalias radiais,
aplasia/hipoplasia do polegar e polidactilia).

= Anomalia anorretal (anus imperfurado/
atresia anal).

= Alteracdes neuroldgicas (medula ancorada,
siringomielia, filamentos terminais constritos e
lipomeningomielocele).

= Defeitos da parede abdominal, hérnia
diafragmatica.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica e renal.

= Avaliacao radiologica (anomalias em costelas,
vértebras e fistulas).

= Avaliacao das vias aéreas superiores. A
limitacao da mobilidade cervical dificulta
a existéncia de uma via aérea segura. A
capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada
antes do uso de agentes bloqueadores
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neuromusculares. O equipamento apropriado
para lidar com a via aérea dificil deve estar
prontamente disponivel, incluindo dispositivos
de laringoscopia indireta. Preparo para via
aérea dificil.

= Membros malformados oferecem dificuldades
no acesso vascular e escolha do manguito para
mensuracao da pressao arterial. Alem disso, as
anomalias radiais impedem a puncao da artéria
radial, sendo a monitorizacao da pressao
arterial obtida através de método nao invasivo,
com espacamento, evitando-se compressoes
repetidas em curto periodo de tempo.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirlrgico.

= Profilaxia antibi6tica da endocardite bacteriana.

= Manutencao do volume intravascular e da
resisténcia vascular sistémica. A cetamina
é a droga indicada por aumentar a pos-
carga sistémica.

= Plano anestésico adequado deve ser
mantido antes de qualquer manipulacao das
vias aéreas, seja intubacao, aspiracao ou
extubacao. A hiperreatividade bronquica é
outro motivo de atencao especial.

= Os pacientes podem ter doenca pulmonar
restritiva grave secundaria a escoliose, o que
pode afetar negativamente a adequacao da
oxigenacao e ventilacao durante a anestesia.

= Risco de extubacao dificil.
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Van der Knaap, Sindrome de

Descricao

A sindrome de Van der Knaap é caracterizada pela
presenca de leucoencefalopatia e megalencefalia,
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provavelmente autossomica recessiva, ainda nao
bem identificada. Inicia-se no primeiro ano de
vida, progredindo lentamente, podendo ocorrer
deterioracao neuroldgica e crises convulsivas. O
quadro neurologico inicial é de aumento do
segmento cefalico podendo evoluir com convul-
soes, retardo mental progressivo e hipotonia,
seguindo-se de espasticidade, cegueira e mor-
te. O epbnimo esta relacionado a neurologista
pediatrica holandesa Marjo S. van der Knaap
(Van der Knaap MS, Barth PG, Stroink H, et al.
Leukoencephalopathy with swelling and a dis-
crepantly mild clinical course eigth children.
Ann Neurol. 1995;37:324-34).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia craniofacial (megalencefalia).

= Espasticidade.

= Bexiga neurogénica.

= Convulsoes.

= Escoliose.

= Mobilidade cervical diminuida.

= Desmielinizagao simétrica
(leucoencefalopatia).

Recomendacdes perioperatorias

= Antever as potenciais dificuldades de
manejo das vias aéreas devido a presenca
das anomalias craniofaciais. A capacidade
de realizar uma ventilacao adequada com
mascara deve ser avaliada antes do uso de
agentes bloqueadores neuromusculares. O
equipamento apropriado para lidar com a
via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Apesar de muitos pacientes nao serem
cooperativos, a sedagao pré-operatoria deve
ser evitada.

= Medicacao antissialogoga (anticolinérgicos).

= Evitar bloqueio neuromuscular. O uso da
succinilcolina apresenta risco potencial de
hipercalemia nestes pacientes. Relaxantes
musculares nao despolarizantes produzem
uma resposta prolongada em pacientes com
distUrbios neuromusculares.

= Manutencao da medicacao anticonvulsivante.
Terapia anticonvulsivante podera alterar
o metabolismo de determinadas drogas.
Evitar drogas anestésicas epileptogénicas
(etomidato, cetamina, enflurano, meperidina,
metoclopramida e flumazenil).

= Risco de extubacao dificil (obstrucao
infraglotica).



= As técnicas nao invasivas de suporte
respiratorio, como CPAP/BiPAP, facilitam o
manejo pds-operatorio nesses pacientes.
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Von Hippel-Lindau, Sindrome de

Descricao

A sindrome de Von Hippel-Lindau (SVHL) é ca-
racterizada pelo desenvolvimento de neoplasias
(hemangioblastomas e carcinomas) e lesoes cis-
ticas (cistos renais e pancreaticos). A heranca é
autossomica dominante com expressao clinica
variavel (mutacao no gene VHL no cromossoma
3), os sintomas nao sao evidentes até a terceira
década de vida.

O feocromocitoma ocorre em 7 a 19% dos casos
e caracteriza a SVHL tipo Il. Os sintomas podem
aparecer ou exacerbar durante a gestacao.

Eugen von Hippel, em 1895, relatou a angioma-
tose da retina; Arvid Vilhelm Lindau em 1926
reconheceu pela primeira vez a coexisténcia
relacionada de tumores cerebelares, tumores
cisticos no rim, epididimo e pancreas. Von Hippel
escolheu o termo angiomatose porque os angio-
mas eram muitas vezes multiplos.

Fatores complicadores potenciais

= Feocromocitoma (SVHL tipo Il).

= Alteracoes oculares (hemangioblastomas,
descolamento de retina).

= Neoplasias no sistema nervoso
(hemangioblastomas cerebelares, em raizes
nervosas, vértebras ou medula espinhal).

= Alteracdes neuroldgicas. Neoplasias
cervicotoracicas podem ser Unicas e
assintomaticas, na regiao lombosacra podem
envolver a cauda equina, com sintomatologia.
Siringomielia. Hemangiomas espinhais podem
romper durante episodios hipertensivos.
Disfuncao do sétimo par craniano, perda
auditiva, tinitus. Neoplasias cerebelares
tipicamente se manifestam com sinais de
hipertensao intracraniana.

= Alteracdes cardiovasculares (hipertensao
arterial episodica relacionada a neoplasia

cerebelar, similar a manifestacao do
feocromocitoma).

= Doenca policistica (cistos renais, pancreaticos
e ovarianos).

= Neoplasias renais (hipernefroma, carcinoma
de células renais).

= Neoplasias hepaticas (adenomas, carcinoma
hepatocelular).

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao neuroldgica, cardioldgica e renal.

= Selecao criteriosa de drogas anestésicas.
Evitar situacoes de aumento da pressao
intracraniana. Uso profilatico de lidocaina
venosa em bolus para atenuar respostas a
laringoscopia e intubacao traqueal.

= Documentacao de possiveis déficits
neuroldgicos prévios. Hemangiomas
espinhais podem romper durante episodios
hipertensivos.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia
da gravidade do comprometimento
cardiovascular e da magnitude do
procedimento cirdrgico. Monitorizacao
rigorosa da reposicao volémica,
sangramento, temperatura e eletrolitos.
Acessos vasculares adequados.

= Evitar anestesia no neuroeixo. Ressonancia
nuclear magnética pré-operatoria pode
delinear a incidéncia e a extensao do
envolvimento medular.

= Hipertensao arterial episddica relacionada a
neoplasia cerebelar, similar a manifestacao
do feocromocitoma. Da mesma forma, o
feocromocitoma nao é incomum, e pode ser
subdiagnosticado, elevacoes inexplicadas
da pressao arterial levam a suspeicao desta
neoplasia.
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Von willebrand, Doenca de

Descricao

A doenca de von Willebrand (DvW) ocorre apos
mutacao no braco curto do cromossomo 12 e se
caracteriza por ser uma doenca com disfuncao pla-
quetaria, com prejuizo na formagao do fator de von
Willebrand (FvW), além de ser acompanhada por
diminuicao dos niveis do fator VIII (anti-hemofilico).
Distintamente da hemofilia a doenca tem carater
autossomico dominante na maioria dos pacientes e
apresenta-se classicamente com tempo de sangra-
mento (TS) alargado com contagem de plaquetas
normais. A aderéncia inicial das plaquetas é esta-
bilizada pelo FvW modificado ap6s sua ligacdo com
as glicoproteinas Ib/IX. Apos esse evento bioldgico,
ocorre liberacdo dos granulos plaquetarios e o ADP
ativa e modifica a conformacao do complexo lIb/llla.
A ligacao subsequente do FvW, do complexo lIb/llla
e do fibrinogénio é responsavel pela agregacao pla-
quetaria. A maioria dos casos se apresenta na forma
leve e os pacientes podem apresentar exames de
rotina da coagulacao normais ou discretamente al-
terados. Esta doenca foi descrita em 1926, por Erick
von Willebrand, afeta ambos os sexos, sem predo-
minio étnico, sendo o disturbio hemorragico mais
comum com incidéncia de 1% a 3% na populacao.

Existem quatro tipos de DvW definidos; Tipo 1:
ocorre em 70 a 80% dos pacientes. E doenca com
padrao autossomico dominante de expressdao va-
riavel. Ocorre deficiéncia quantitativa parcial com
diminuicao do nivel sérico sem alteracao estrutural
do FvW; Tipo 2: ocorre em aproximadamente 20%
dos casos. O padrao de transmissao genética é au-
tossomica dominante. Ocorre deficiéncia qualitati-
va no FvW. O subtipo 2A apresenta-se com auséncia
dos multimeros de alto peso molecular. O FYW é
estrutural e funcionalmente anormal. O subtipo 2B
possui FvW com afinidade aumentada a glicoprotei-
na Ib o que leva a trombocitopenia. Essa trombo-
citopenia € agravada pelo uso da desmopressina.
O subtipo 2N possui FvW com afinidade diminuida
pelo fator VIII e funcao plaquetaria normal; Tipo
3, ocorre em 0,5% dos pacientes. E doenca autos-
sOmica recessiva. As concentracoes plasmaticas de
FvW sao indetectaveis; Pseudo-von Willebrand, é
uma doenga autossdomica dominante que ocorre em
decorréncia de uma mutacao no gene do complexo
glicoproteico 1b situado no cromossomo 17. Fenoti-
picamente é semelhante ao subtipo 2B.

A DvW adquirida esta relacionada a outras pato-
logias como doencas linfoides, mieloma multiplo,
macroglobulinemia, doencas mieloproliferativas,
alguns tumores e doencas autoimunes.
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Fatores complicadores potenciais

= TS alargado com nimero de plaquetas normais.
= Epistaxe, menorragia, sangramento
gengival, equimose, hematoma, hemorragia
gastrintestinal e hemartrose.
= Sangramento prolongado ap6s trauma cirdrgico.

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacdo e aconselhamento hematoldgico.

= Pacientes com coagulopatias que sao
submetidos a bloqueios no neuroeixo tém
risco elevado para formacao de hematoma e
compressao de estruturas neurologicas.

= A 1-desamino, 8-D-arginina vasopressina (DDAVP-
desmopressina) deve ser utilizada uma hora antes
do procedimento cirlirgico em pacientes tipo 1
e 2A. Apos o uso da DDAVP, deve-se pesquisar
a normalizacdo do TS e a melhora dos niveis
de fator VIIl antes da intervencdo cirdrgica. E
recomendavel realizar o coagulograma pelo
menos uma vez ao dia no pos-operatario.

= O crioprecipitado e o plasma fresco congelado
também sao utilizados na profilaxia ou
tratamento das complicacoes hemorragicas.

= Evitar traumas durante a anestesia. A puncao
arterial para realizacao de gasometria arterial
é desaconselhada. O trauma de laringe durante
a intubacao traqueal pode causar hematoma
com possibilidade de obstrucao das vias
aéreas no periodo pds-operatorio. Também
esta desaconselhada a via muscular para
administracao de medicacdes.

= Evitar farmacos que interferem com a funcéo
plaquetaria. Alguns farmacos interferem com
a funcao plaquetaria através de mecanismos
conhecidos ou de forma nao completamente
esclarecida, como acido acetilsalicilico, analogos
da prostaglandina, dipiridamol, clopidogrel,
ticlopidina, inibidores da glicoproteina Ilb/
llla, heparina, antagonistas B-adrenérgicos,
antibioticos betalactamicos e vitamina E.

= Monitorizar a concentracao sanguinea de sodio
apos o uso da DDAVP. Este farmaco € analogo
sintético do horménio antidiurético e aumenta a
reabsorcao renal de agua. A hiponatremia pode
levar a convulsao.
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Waardenburg, Sindrome de
(Klein-Waardenburg, Sindrome
de; Shah-Waardenburg,
Sindrome de)

Descricao

Heranca autossomica dominante de expressao
variavel; relacionada a idade dos pais. Carac-
teriza-se por de surdez congénita e albinismo
parcial. Apresenta quatro subtipos: Tipo 1,
devido a mutacoées no gene PAX3, tem uma
mecha branca na parte da frente do cabelo,
distopia cantorum (deslocamento lateral do
canto medial dos olhos), proeminéncia da raiz
nasal, hiperplasia da porcao média das sobran-
celhas e heterocromia ou iris bicolor. O tipo 2
é geneticamente heterogéneo, nao tem esse
deslocamento lateral. Alguns casos sao devidos
a mutacdes no gene MITF, que codifica um fator
de transcricao importante para a diferenciacao
de melandcitos. Tipo 3, conhecido como sindro-
me de Klein-Waardenburg, é incomum e tem
as manifestacoes do tipo 1 mais displasia dos
membros superiores. Este tipo representa uma
mutacao alélica do gene PAX3. O tipo 4 (sindro-
me de Shah-Waardenburg), é devido a mutacées
em varios genes e esta associado a doenca de
Hirschsprung. Foi descrita pelo oftalmologistas
Petrus Johannes Waardenburg em 1951.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (assimetria facial, fendas
palpebrais pequenas, nariz de base larga e
com asas hipoplasicas).

= Microcefalia.

= Prognatismo.

= Fenda labial e/ou palatina.

= Albinismo parcial.

= Alteracoes oculares.

= Baixa estatura.

= Retardo mental.

= Cardiopatia congénita.

= Relacionada a doenca de Hirschsprung
(subtipo V).

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica (possibilidade de
cardiopatia congénita e cardiomiopatia
dilatada).

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca de dismorfia
facial e a limitacao da mobilidade cervical.
A capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada
antes do uso de agentes depressores. O
equipamento apropriado para lidar com a
via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Monitorizacao rigorosa da reposicao
volémica, sangramento, temperatura e
eletrdlitos. Acessos vasculares adequados
para o porte da cirurgia.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia
da gravidade do comprometimento
cardiovascular e da magnitude do
procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.
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WAGR, Sindrome (Aniridia-
Wilms, Associacao)

Descricao

Atualmente, estima-se que 1% a 2% dos pacientes
com aniridia também tenham tumor de Wilms.
Essas alteracoes associadas a anomalias genitouri-
narias e deficiéncia intelectual é denominada sin-
drome WAGR, A sindrome de WAGR é autossomica
dominante, esporadica, um exemplo classico de
sindrome de genes contiguos, pois todas anoma-
lias s@o devido a mutacdes em genes separados,

= Pacientes com doenca renal significativa
precisam de titulacao cuidadosa de fluidos
perioperatorios e consideracdo quanto ao
modo de metabolismo na escolha de drogas
anestésicas.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia
da gravidade do comprometimento
cardiovascular e da magnitude do
procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

Referéncias
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WAGR ¢é acronimo para Wilms’ tumor, Aniridia,

Gonadoblastoma e mental Retardation.

Fatores complicadores potenciais

= Tumor de Wilms.

= Aniridia.

= Atraso no desenvolvimento mental.

= Catarata congénita, amaurose.

= Microcefalia.

= Micrognatia.

= Cifoescoliose.

= Cardiomiopatia.

= Cardiopatias congénitas (defeito do septo
ventricular, tetralogia de Fallot).

= Alterac6es neuromusculares (hipotonia).

= Anomalias genitourinarias (gonadoblastoma
de testiculos ou ovarios, hipospadia,
criptorquidia).

= Alteracdes renais (rins policisticos).

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica e renal.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca das anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser

avaliada antes do uso de agentes depressores.

0O equipamento apropriado para lidar com
a via aérea dificil deve estar prontamente
disponivel, incluindo dispositivos de
laringoscopia indireta.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Evitar bloqueio neuromuscular.

= O uso da succinilcolina apresenta risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes.
0 uso de bloqueador neuromuscular
nao despolarizante prolonga o bloqueio
neuromuscular em pacientes com hipotonia.
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Walker-Warburg, Sindrome de

Descricao

A sindrome de Walker-Warburg (SWW) é uma
heranca autossdmica recessiva, caracterizada
pele presenca de quatro critérios: distrofia
muscular congénita, lisencefalia, malformacao
cerebelar e malformacao da retina. A maioria
das criancas com a sindrome morre nos primei-
ros trés anos de vida devido a insuficiéncia res-
piratéria, pneumonia, convulsdes, hipertermia
e fibrilacdo ventricular. O ep6nimo esta rela-
cionado a Arthur Earl Walker, que descreveu
a lisencefalia em 1942, e Mette Warburg que
descreveu as alteracdes oftalmologicas da sin-
drome em 1971.

Fatores complicadores potenciais

= Micrognatia.

= Fenda labial e/ou palatina.

= Distrofia muscular congénita.

= Lisencefalia (agiria).

* Malformacao cerebelar.

= Encefalocele occipital.

= Anomalias oculares (malformacao da retina,
microftalmia, coloboma, catarata congénita).

= Dilatacao ventricular, com ou sem
hidrocefalia.

= Associacao com malformacao de Dandy-Walker.

= Anomalias urogenitais.



Recomendacdes perioperatoérias

= Avaliacao das vias aéreas superiores. A
dificuldade de adaptacao de mascara facial
devido a dismorfia facial e a limitacao da
mobilidade cervical dificultam a existéncia de
uma via aérea segura.

= Os pacientes com SWW sao propensos a
desenvolver convulsoes, episodios de Apneia
central e obstrucao, disfagia e consequente
insuficiéncia cardiorrespiratdria, pneumonia
por aspiracao e sepse.

= Profilaxia da broncoaspira¢ao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de aspiracao.

= Evitar bloqueio neuromuscular.

= O uso da succinilcolina apresenta risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes.
Relaxantes musculares nao despolarizantes
produzem uma resposta exagerada e
prolongada em pacientes com distUrbios do
SNC com hipotonia.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= A temperatura corporal deve ser monitorada
durante a cirurgia e no periodo pos-operatorio.

= A manutencao adequada de liquidos deve ser
feito para evitar disfuncao renal e depressao
cardiovascular.

= Pacientes com SWW podem estar com a
pressao intracraniana aumentada; portanto, a
conduta anestésica deve incluir precaucoes para
fornecer uma circulacao cerebral adequada.
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Wegener, Granulomatose de

Descricao

Doenca caracterizada por resposta de hipersen-
sibilidade a um ou mais antigenos desconhecidos
com a formacao de granulomas necrotizantes no
trato respiratorio superior ou inferior, vasculite

necrotizante envolvendo tanto as artérias quanto
as veias (glomerulonefrite e panarterite e formacao
de granulomas no miocardio. Acompanha a leucoci-
tose, perda progressiva da visao e audicao, astenia,
rinite purulenta, sinusite, poliartralgia e ulceracoes
do septo nasal. O eponimo esta relacionado ao pa-
tologista alemao Friedrich Wegener que descreveu
as caracteristicas da doenca em 1939.

A forma generalizada (com comprometimento re-
nal) acomete principalmente homens brancos, na
quarta década de vida, se nao tratada apresenta
progndstico reservado.

Fatores complicadores potenciais

= Alteracoes respiratdrias (doenca pulmonar
cronica obstrutiva e restritiva).

* Presenca de tecido de granulacao no nariz, na
nasofaringe e na orofaringe podem tornar a
intubacao traqueal impossivel.

= Estenose de traqueia (laringotraqueomalacia).

= Alteracoes cardiovasculares (pericardite,
arterite coronaria, hipertrofia ventricular
esquerda).

= Uso prévio de quimioterapicos (dificuldade de
acesso venoso periférico, agentes nefrotoxicos
e/ou hepatotoxicos).

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracoes hepaticas.

= Alteracdes renais (faléncia renal).

Recomendac¢des perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica, renal e pulmonar.

= Avaliacao radiologica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. A
capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada
antes do uso de agentes bloqueadores
neuromusculares. O equipamento apropriado
para lidar com a via aérea dificil deve estar
prontamente disponivel, incluindo dispositivos
de laringoscopia indireta. Preparo para via
aérea dificil.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de aspiracao. Profilaxia
medicamentosa e intubacao em sequéncia
rapida pode ser considerada. Nesta
configuracao, um agente bloqueador
neuromuscular de agao rapida pode ser
necessario. Entretanto, uma resposta
exagerada e prolongada pode ser observada
em pacientes com distirbios neuromusculares.
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* Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite
bacteriana.

= Nos casos de comprometimento da funcao
hepatica e renal, farmacos metabolizados
pelo figado e excretados pelos rins devem ser
utilizados com cautela. Deve ser realizada
avaliacao pré-operatoria da coagulacao e, se
necessario, a utilizacao de vitamina K.

= Atencao meticulosa a ventilacao (modo, PEEP,
volumes correntes apropriados, pressoes de
pico de via aérea).

= As técnicas nao invasivas de suporte
respiratorio, como CPAP/BiPAP, facilitam o
manejo pds-operatorio nesses pacientes.

= Risco de extubacao dificil (obstrucao
infraglotica).
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Werdnig-Hoffmann, Doenca de
(Atrofia Muscular Espinhal)

Descricao

Heranca autossomica recessiva caracterizada por
Atrofia Muscular Espinhal (AME) por degeneracao
celular do corno anterior levando a deformida-
des esqueléticas, cifoescoliose e contraturas. O
defeito genético esta localizado nos genes SMN1,
SMN2 e NAIP. Afeta 1:20.000 nascidos vivos. O
eponimo esta relacionado a Guido Werdnig e
Johann Hoffmann.

AME tipo | (Doenca de Werdnig-Hoffmann Agu-
da), manifesta-se in utero, ou nos primeiros seis
meses de vida, raramente sobrevivem além dos
dois anos.

AME tipo Il (Doenca de Werdnig-Hoffmann Croni-
ca), manifesta-se em torno dos 6 meses de idade.
Os musculos do tronco e proximais dos membros
estao predominantemente envolvidos. As crian-
cas geralmente podem se sentar sem apoio, mas
somente as mais fortes poderéo ficar de pé, mas
nao poderao deambular de forma independente.
Pode haver periodos de estabilidade na progres-
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sao da doenca, e alguns pacientes podem ter um
curso estavel ap6s um periodo inicial de fraqueza
progressiva. Pelo menos 70% sobreviverao até a
idade adulta.

AME tipo I (Atrofia Muscular Espinhal Juvenil) é
conhecida como doenca de Kugelberg-Welander.

AME tipo IV é a forma adulta. A idade média no
inicio dos sintomas é de 35 anos. E relativamente
benigna com preservacao da musculatura distal.

Fatores complicadores potenciais

= Atrofia Muscular Espinhal.

= InfeccOes urinarias de repeticao.

= Dispneia.

= Piora da funcao pulmonar.

= Atrofia e fasciculagdes visiveis da lingua.

= Alteragcoes neuromusculares (fraqueza/
hipotonia generalizada (dificuldade para
sugar, mastigar e deglutir, as criancas tém
dificuldade para sentar, algumas nunca
chegam a andar))

= Cifoescoliose.

= Alteracdes respiratoérias (Dispneia).

= Refluxo gastroesofagico.

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao pulmonar

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de aspiracao. Portanto,
nos pacientes portadores de refluxo
gastroesofagico é desejavel incluir na
medicacédo pré-anestésica farmacos que
aumentem o pH gastrico.

= Medicacao antissialogoga (anticolinérgicos).

= Evitar bloqueio neuromuscular. O
uso da succinilcolina apresenta risco
potencial de hipercalemia nestes
pacientes. Relaxantes musculares nao
despolarizantes produzem uma resposta
exagerada e prolongada em pacientes
com disturbios do SNC com hipotonia.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Apesar de muitos pacientes nao serem
cooperativos, a sedacao pré-operatoria
deve ser evitada. As reservas pulmonares
limitadas, o acumulo de secrecdes e o
aumento da sensibilidade a depressao
respiratoria sao deletérios.

= Anestesia espinhal/epidural devera ser evitada
em razao de deformidades de coluna.



= Atencao meticulosa a ventilacao (modo, PEEP,
volumes correntes apropriados, pressoes de
pico de via aérea).

= As técnicas nao invasivas de suporte
respiratorio, como CPAP/BiPAP, facilitam o
manejo pds-operatorio nesses pacientes.

= Dada a condicao respiratdria coexistente,
recomenda-se fisioterapia e monitoramento
pos-operatorio da funcao respiratoria.
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West, Sindrome de

Descricao

Encefalopatia epiléptica de origem heterogé-
nea; em 20% dos casos é idiopatica, em 80% é
secundaria (infeccdo uterina, autoimune, es-
clerose tuberosa, erros inatos do metabolismo,
asfixia perinatal, sindrome de Aicardi, afeccoes
pos-natais). Ocorrem espasmos em flexao que se
iniciam no primeiro ano de vida, na maioria das
vezes simétricos, nos quais predominam a flexao
da cabeca sobre o tronco, os membros superiores
se elevam e fletem diante do tronco e este se
flete sobre o abdome (espasmos saudatorios, tic
de Salaam, pequeno mal propulsivo).

Anormalidade eletroencefalografica (hipsarrit-
mia). Alteracao da funcao cognitiva, com retardo
mental em cerca de 95% dos pacientes. Existe
uma propensao para infeccoes com alta mortali-
dade por broncopneumonia. Ocorre preferencial-
mente no sexo masculino na relacao 2:1. Alguns
casos sao transmitidos como uma caracteristica
ligada ao cromossoma X.

0 inglés William James West descreveu a sindro-
me em seu filho, que apresentou os primeiros sin-

tomas com quatro meses de idade (West WJ. On
a peculiar form of infantile convulsions. Letter.
Lancet, 1840-1841, 1:724-5).

Fatores complicadores potenciais

= Hipotonia.

= Epilepsia.

= Espasmos.

= Luxacao de quadril.

= Alteracdes respiratdrias decorrentes de
pneumonias de repeticao.

Recomendacdes perioperatorias

= Avaliacao neuroldgica e pulmonar.

= Manutencao da medicacao anticonvulsivante
(fenobarbital, fenitoina, carbamazepina,
ACTH, corticosteroides).

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de aspiracao. Portanto,
nos pacientes portadores de refluxo
gastroesofagico é desejavel incluir na
medicacao pré-anestésica farmacos que
aumentem o pH gastrico. Medicacao
antissialogoga (anticolinérgicos) pode ser
utilizada.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar
o metabolismo de determinadas drogas.
Os benzodiazepinicos sao utilizados
habitualmente no tratamento de crises
convulsivas agudas. Ha perigo de depressao
respiratoria e hipoxemia, devido a drogas
de uso continuo e sedativos, associadas
a pacientes de risco para obstrucao das
vias aéreas (malformagoes, hipertrofia
adenoamigdaliana). Pode haver interacao
farmacocinética entre os opioides
fenilpiperidinicos (principalmente o fentanil) e
as drogas anticonvulsivantes, levando a maior
necessidade de administrar opioides durante a
anestesia.

= Evitar drogas anestésicas epileptogénicas. O
etomidato, cetamina, enflurano, meperidina,
metoclopramida e o flumazenil devem
ser evitados em pacientes epilépticos. E
recomendado que o sevoflurano nao seja
utilizado em concentracdes superiores a 1,5
CAM em pacientes epilépticos, bem como na
presenca de hipocapnia.

= A fenitoina e a carbamazepina, quando
utilizadas cronicamente, diminuem a duracao
de acao de bloqueadores neuromusculares
(rocurénio, pancuronio, vecuronio), devido
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ao aumento do metabolismo hepatico dessas
drogas. A administracao aguda da fenitoina
potencializa o bloqueio neuromuscular
produzido pelo rocurénio. Embora a
laudenosina, um metabdlito do atracurio,
possa, em animais de experimentacao,
apresentar atividade epileptiforme ao EEG,
€ pouco provavel que, nas doses usuais
utilizadas em anestesia, esses efeitos
sejam observados. O uso da succinilcolina
apresenta risco potencial de hipercalemia
nestes pacientes.

= Os efeitos pro-convulsivante e
anticonvulsivantes dos anestésicos locais
sdao bem conhecidos. Avaliar o risco-beneficio
da anestesia regional. Se o paciente
apresentou crise convulsiva recente,
é importante estar preparado para
tratar eventual crise quando se utilizam
anestésicos locais no perioperatério.

= Dada a condicao respiratoria coexistente,
recomenda-se fisioterapia e monitoramento
respiratorio pés-operatorio.
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Wildervanck, Sindrome de
(Cérvico-oculoacustica,
Sindrome)

Descricao

Esta sindrome esporadica consiste principal-
mente na associacdo da sequéncia de Klippel-
Feil (vértebras cervicais fundidas), sindrome
de Duane (paralisia do nervo abducente com
retracao do globo ocular) e surdez congénita.
A etiologia desta sindrome é desconhecida. E
provavel que seja heranca dominante ligada ao
cromossoma X com letalidade em meninos, ja
que a maioria dos pacientes é do sexo femini-
no. Os pacientes podem ter torcicolos graves,
que Exacerba as anormalidades craniofaciais.
O epo6nimo esta relacionado ao geneticista
holandes L.S. Wildervanck (Wildervanck LS.
Een geval vanaandoening val Klippel-Feil,
gecombineerd med abducensparalyse, re-
tractio bulbi en doofstomheid. Nederlandsch
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tijdschrift voor geneeskunde, Amsterdam,
1952;96:2751-3122).

Fatores complicadores potenciais

Assimetria craniofacial.

Pescoco curto.

Implantacao baixa da linha do cabelo.
Perda auditiva.

Sequéncia de Klippel-Feil.

Sindrome de Duane (paralisia do 6° par
craniano (estrabismo) com retracao do
globo ocular).

Torcicolo congénito.

Hidrocefalia.

Cardiopatias congénitas.

Alteracoes respiratorias.

Alteracoes neuromusculares (hipotonia).
Alteracoes renais.

Recomendacées perioperatoérias

Avaliacao renal, pulmonar e neuroldgica.
Avaliacao radiolégica da coluna cervical.
Avaliacao das vias aéreas superiores
Preparo para via aérea dificil (dificuldade de
adaptacao de mascara facial/diminuicao da
mobilidade cervical dificultam a existéncia de
uma via aérea segura).

0 uso da succinilcolina apresenta risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes.
Relaxantes musculares nao despolarizantes
produzem uma resposta exagerada e
prolongada em pacientes com distUrbios do
SNC com hipotonia.

Apesar de muitos pacientes nao serem
cooperativos, a sedacao pré-operatoria
deve ser evitada. As reservas pulmonares
limitadas, a dismorfia facial e o aumento da
sensibilidade a depressao respiratoria sao
deletérios.

Monitorizacao invasiva na dependéncia

da gravidade do comprometimento
cardiovascular e da magnitude do
procedimento cirdrgico.

Profilaxia antibidtica da endocardite
bacteriana.
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Williams-Beuren, Sindrome de
(Willians, Sindrome de; Fanconi-
Schlesinger, Sindrome de)

Descricao

Heranca autossémica dominante classicamente
reconhecida pela facies élfica, estenose aorti-
ca supravalvar e hipercalcemia neonatal. E um
distUrbio genético continuo pois afeta 21 genes
no braco longo do cromossomo 7, incluindo a
delecao do gene da elastina. Esta qualidade ex-
plica a heterogenidade fenotipica. Esta sindrome
compartilha caracteristicas do autismo. Apresen-
ta uma incidéncia de 1:10.000 nascidos vivos. O
eponimo esta relacionado ao cardiologista neo-
zelandés John Willians.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (labios grossos e
proeminentes, facies élfica).

= Atrasos no desenvolvimento cognitivo leve
ou moderado (personalidade extremamente
sociavel e inocente).

= Hiperacusia.

= Baixo timbre de voz.

= Fenotipo emagrecido.

= Escoliose.

= Pectus excavatum.

= Hipercalcemia transitdria nos primeiros anos
de vida.

= Anomalias cardiovasculares (hipertensao
arterial, estenose supravalvar adrtica,
valva aértica bicUspide, prolapso de valva
mitral, insuficiéncia mitral, estenose arterial
coronariana, isquemia do miocardio, valvas
aorticas displasicas obstruem os ostios
coronarios, estrenose de artérias pulmonares,
coarctacao aortica abdominal com
estreitamento de seus ramos, arteriopatia
difusa de cardtidas.

= Alteracoes neuromusculares (hipotonia,
espasmo de masséter).

= Alteracdes renais (estenose de artérias
renais, nefrocalcinose, anomalias urinarias e
estenoses levam a infeccdes recorrentes).

Recomendac¢odes perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica. A sintomatologia
€ mais grave no sexo masculino. Cerca
de 3% dos acometidos apresentam morte
sUbita. Pacientes com obstrucao a saida dos
ventriculos e evidéncias ou sintomatologia de
doenca isquémica correm maiores riscos.

= Avaliacao renal (eletrolitos, malformacoes,
infeccoes).

= Selecao criteriosa de drogas anestésicas,
e adjuvantes, para a manutencao da
estabilidade cardiovascular.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. A
dificuldade de adaptacao de mascara
facial devido a dismorfia facial dificulta a
existéncia de uma via aérea segura. Estimar
o tamanho adequado do tubo traqueal pode
ser dificil nesses pacientes. Preparo para via
aérea dificil.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiética da endocardite bacteriana.

= O uso da succinilcolina apresenta risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes.
0 uso de bloqueador neuromuscular
nao despolarizante prolonga o bloqueio
neuromuscular em pacientes com hipotonia.
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Wolf-Hirschorn, Sindrome de
(Delecao do 4p, Sindrome da)

Descricao

Sindrome caracterizada por multiplas anorma-
lidades em decorréncia da delecao de parte
(segmento 4p16.3) ou de todo o brago curto do
cromossoma 4. Caracteriza-se por microcefalia,
facies caracteristicas com micrognatia e, muitas
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vezes, malformacdes cardiacas. Um baixo peso
ao nascer, hipotonia e convulsées geralmente
estdo presentes no nascimento. Apresenta re-
tardo mental e fisico com uma baixa expectativa
de vida, cerca de um terco de todas as criancas
afetadas morrendo nos dois primeiros anos de
vida. O ep6nimo esta relacionado a Ulrich Wolf e
Kurt Hirschhorn que definiram a sindrome em na
década de 1960.

Bt
o
Fig.: Facies tipica de paciente portador da sindrome
de Wolf-Hirschorn.

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (assimetria craniofacial,
hipertelorismo, glabela proeminente, greek
helmet facies).

= Microcefalia.

= Fenda labial e/ou palatina.

= Micrognatia.

= Boca de “carpa”.

= Deformidade da iris.

= Estrabismo.

= Hipospadia.

= Criptorquidia.

= Cardiopatias congénitas (defeitos do septo
atrio-ventricular).

= Alteracdes no sistema nervoso central
(convulsoes, agenesia do corpo caloso, cistos
interventriculares).

= Escoliose.

= Refluxo gastroesofagico.

= Pneumonias de repeticao.

= Alteracoes neuromusculares (hipotonia).

= Alteracées renais (hipoplasia renal).

Recomendacgdes perioperatorias

= Avaliacdo cardioldgica, renal e neuroldgica.

= Avaliacdo das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca de anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes bloqueadores
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neuromusculares. O equipamento apropriado
para lidar com a via aérea dificil deve estar
prontamente disponivel, incluindo dispositivos
de laringoscopia indireta.

= Profilaxia da broncoaspiracao.

= O gerenciamento de uma via aérea
pode ser ainda mais complicado pelo
refluxo gastroesofagico, resultando
em um risco aumentado de aspiracao.
Profilaxia medicamentosa e intubacao em
sequéncia rapida pode ser considerada.
Nesta configuracao, um agente
bloqueador neuromuscular de acao
rapida pode ser necessario.

= O uso da succinilcolina apresenta risco potencial
de hipercalemia nestes pacientes. Relaxantes
musculares nao despolarizantes produzem
uma resposta prolongada em pacientes com
distirbios do SNC com hipotonia.

= Terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirurgico.

= Profilaxia antibiotica da endocardite bacteriana.
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Wolf-Parkinson-White,
Sindrome de

Descricao

A sindrome de Wolff-Parkinson-White (WPW) é
uma sindrome eletrofisiologica devido a presen-
ca de fibras de conducao que correm ao longo
das margens laterais das valvulas atrioventri-
culares (fibras de Kent), ignorando o né atrio-
ventricular. O bypass do no atrioventricular leva
a um intervalo de PR curto. A presenca da via
acessoria cria um potencial circuito de reentra-



da aumentando o risco de desenvolvimento de
taquicardia supraventricular.

A WPW ¢é a causa mais comum de taquiarritmia
no periodo neonatal e muitos casos regridem
espontaneamente em aproximadamente 6 meses
de idade.

Se nao for devidamente tratada e acompanhada,
a WPW pode levar a morte subita em alguns casos
vinculados ao excesso de exercicios ou esporte. A
ablacao do bypass é curativa.

A sindrome de WPW é geralmente diagnosticada
com o exame do eletrocardiograma (ECG) de uma
pessoa assintomatica. Neste exame é manifesta-
da uma onda delta, que é uma onda no complexo
QRS em formato da letra grega delta, associada
com um intervalo PR diminuido.

Existem dois tipos de WPW: O tipo A representa
um bypass do lado esquerdo e o B do lado direito.
A WPW ¢é um pouco semelhante a sindrome de
Lown-Ganong-Levine.

Em um artigo intitulado bloqueio atrio-ventricu-
lar com intervalo PR curto em jovens saudaveis
propensos a taquicardia paroxistica (Am Heart J.
1930;5:685-704), Louis Wolff, Sir John Parkinson
e Paul Dudley White descreveram uma sindrome
intrincada. O eponimo foi introduzido por Levine
e Beeson (Am Heart J. 1941;22:401-9).

Fatores complicadores potenciais

» Taquicardia supraventricular paroxistica.

= Cardiopatias congénitas (anomalia de Ebstein).

= Alteracoes eletrocardiograficas. Tipo A:
ECG mostra um intervalo PR curto(<120
ms) e uma onda delta no inicio do QRS. Ha
uma onda delta e uma onda R proeminente
nas derivacoes V1 e V2. Tipo B: onda delta
negativa e uma onda S prominente nas
derivacoes V1 e V2.

= Insuficiéncia cardiaca sintomatica secundaria
a taquicardia. Morte subita.

Recomendac¢obes perioperatorias

= Avaliacao cardioldgica.

= O objetivo durante o manejo perioperatorio
da anestesia é evitar qualquer fator que
aumente a atividade simpatica, como dor,
ansiedade, resposta ao estresse da intubacao,
planos superficiais de anestesia e hipovolemia.
A sedacao pré-operatoria é benéfica.

= A anestesia regional é técnica preferida
em relacdo a anestesia geral por evitar
a polifarmacia, estimulos nocivos de
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laringoscopia e intubacao. Entretanto, o
bloqueio simpatico na anestesia espinhal
pode levar a hipotensao e bradicardia
repentinas. Os vasopressores utilizados
para tratar essas complicacbes podem
ser iniciadores de taquicardia e outras
arritmias. O preenchimento atrial
reduzido apods a anestesia espinhal
também foi implicado na arritmogénese
do coracao. A anestesia epidural titulada,
com bloqueio segmentar proporciona
vantagem adicional de estabilidade
hemodinamica e analgesia pos-operatoria.

= Para a anestesia geral, o propofol é
preferido, pois nao tem efeito sobre o
periodo refratario da via acessoria. Atropina,
glicopirrolato e a cetamina precipitam
taquicardia, portanto, devem ser evitados.
Isoflurano e Sevoflurano nao tém efeito
sobre a conducao do nodulo AV. O fentanil
proporciona estabilidade hemodinamica
adequada. O vecuronio e o rocurdnio sao
relaxantes musculares cardio-estaveis
preferidos sobre o pancurénio e atracurio.
A neostigmina retarda a conducao AV, e
pode facilitar a transmissao através da via
acessoria. O cisatracurio e o mivacirio sao
seguros € nao necessitam de reversao.

= A taquicardia supraventricular paroxistica
€ uma complicacdo comum, e pode ser
tratada com manobras vagais, adenosina
ou bloqueadores beta. Os pacientes que
desenvolvem fibrilacao atrial com estabilidade
hemodinamica devem ser tratados
farmacologicamente, enquanto os pacientes
hemodinamicamente instaveis devem ser
tratados com cardioversao. Os digitais e o
verapamil estao contraindicados.
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X Fragil, Sindrome do (Martin-
Bell, Sindrome de; Escalante,
Sindrome de)

Descricao

E uma sindrome que compreende o retardo men-
tal ligado ao cromossoma X (mutacao do gene
FMR1 no segmento Xq27.3) em criangas com ma-
croorquidismo, prognatismo, hipotonia e autismo.
Aparece em meninos (1:4.000) no primeiro ano de
vida. Na puberdade existe um crescimento anor-
mal dos testiculos, padrao de fala anormal, ore-
lhas grandes, rosto longo, palato arqueado e ma
oclusao. Anormalidades adicionais podem incluir
lordose, alteracdes cardiacas, Pectus excavatum,
pés planos, encurtamento dos ossos das maos
e hiperextensibilidade articular. As portadoras
heterozigéticas apresentam uma ampla gama
de disfungdes. O eponimo esta relacionado aos
ingleses James Purdon Martin e Julia Bell (Martin
JP, Bell J. A pedigree of mental defect showing
sex linkage. Journal of Neurology, Neurosurgery
and Psychiatry, London, 1943;6:154-6).

Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (facies acromegalica).

= Palato arqueado.

= Prognatismo.

= Pectus excavatum.

= Retardo mental.

= Pavilhdes auriculares alargados e
proeminentes.

= Macrorquidia.

= Hiperextensibilidade articular.

= Escoliose.

= Torcicolo congénito.

= Apneia obstrutiva.
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= Alteracoes cardiovasculares (arritmias cardiacas,
prolapso da valva mitral, dilatacao da aorta).
= Alteracoes neuromusculares (hipotonia).

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica.

= Avaliacao das vias aéreas superiores.
Antever as potenciais dificuldades de
manejo das vias aéreas devido a presenca
de anomalias craniofaciais. As reservas
pulmonares limitadas e a dismorfia facial
dificultam a existéncia de uma via aérea
segura. Avaliacao radioldgica da coluna
cervical. Evitar manobras de hiperextensao e
hiperflexao da coluna cervical. Preparo para
via aérea dificil.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdao em areas de pressao.

= O uso da succinilcolina apresenta risco
potencial de hipercalemia nestes pacientes.
O uso de bloqueador neuromuscular
nao despolarizante prolonga o bloqueio
neuromuscular em pacientes com hipotonia.

= Monitorizacao invasiva na dependéncia da
gravidade do comprometimento cardiovascular
e da magnitude do procedimento cirdrgico.

= Profilaxia antibiética da endocardite
bacteriana.
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Xeroderma Pigmentoso = Alteracoes neurologicas progressivas
(retardo mental, sindrome piramidal,

neuropatia periférica).

Descricao = Disfuncao auditiva.

O Xeroderma Pigmentoso (XP) é uma doenca au- = Atrofia da pele, com lesdes e sequelas levando
tossdmica recessiva, na qual o paciente apresenta a retracdo e limitacao da mobilidade cervical
extrema sensibilidade a radiacao ultravioleta, e articulacao temporomandibular.

devido & falha no mecanismo de exciséo e reparo  * Dificuldade de acesso venoso.

do DNA. Se caracteriza principalmente por ma- = Alteracées neuromusculares (ataxia,
nifestacdes dermatologicas, tais como, atrofia, espasticidade).

queratose, telangectasias, hiperpigmentacao e . . L.
neoplasias pré-malignas e malignas em areas ex- Recomendacdes perioperatorias
postas a luz solar. Foi descrita inicialmente por = Avaliacao neurologica.

Kaposi em 1870, inicia-se na infancia e progride = Antever as potenciais dificuldades de manejo

determinando lesées que geralmente levam os das vias aéreas devido a presenca de lesdes
individuos acometidos ao 6bito no inicio da vida mutilantes na face, denticao e no pescoco,
adulta. Ocorre em cerca de 1:250.000 nascimen- que possam dificultar o acesso a via aérea.
tos nos Estados Unidos e 1:40.000 no Japao, po- = Preparo para via aérea dificil. As mdltiplas
dendo tornar-se frequente em grupos raciais em lesoes faciais e retracoes cicatriciais, que
que existe consanguinidade. levam a microstomia, prejudicam a adaptacao

da mascara facial e a intubagao traqueal.

= A capacidade de realizar uma ventilacao
adequada com mascara deve ser avaliada
antes do uso de agentes bloqueadores
neuromusculares. O equipamento apropriado
para lidar com a via aérea dificil deve estar
prontamente disponivel, incluindo dispositivos
de laringoscopia indireta.

= Cuidado com o posicionamento e adequada
protecdo em areas de pressao.

l = Risco de extubacéao dificil.

A sindrome de De Sanctis-Cacchione é a forma
mais rara e grave do XP e é caracterizada por
microcefalia, hipogonadismo, alteracoes neurolo-
gicas e retardo mental e de crescimento.

——
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procedimento oftalmolégico em olho direito; (a) devi- caso. Rev Bras Anestesiol. 2003;53(1):46-51.
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eql{lpamentq (ma;cara) eolevaa fa;e, notar a pele pigmentosum for excision of basal cell carcinoma.
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lesdes ativas e sequelas de lesdes anteriores, devido Ubale P Baldw‘a N ’K'atariy‘a K et al. Anesthetic
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Relato de caso. Rev Bras Anestesiol. 2003;53(1):46-51. pearls in anesthesia for Xeroderma_ Pigmentosum:
A Case report. The Open Anesthesiology Journal.

. .. 2015;9:36-8.
Fatores complicadores potenciais
= Sensibilidade a radiacao/luz solar.
= Fotofobia.
= Pele atrofica e hiperpigmentada, pele
actinica, neoplasias de pele.

Anestesia e Doencas Incomuns Coexistentes | 217



Zellweger, Sindrome de

Descricao

A sindrome de Zellweger(SZ) pertencem ao grupo
das doencas da biogénese do peroxissoma, sao
doencas muito graves, autossomicas recessivas,
clinica e geneticamente heterogéneas. Sao cau-
sadas por mutacées em, pelo menos, 11 genes
diferentes (PEX), que codificam proteinas, as
peroxinas, necessarias para a biogénese nor-
mal do peroxissoma. A SZ é caracterizada por
anormalidades craniofaciais, hepatomegalia e
desenvolvimento cerebral anormal. No inicio da
vida, os sintomas podem parecer uma sindrome
de ma absorcao. A expectativa de vida é de apro-
ximadamente 6 meses. Ocorre em 0,5-1:50.000
nascidos vivos. O eponimo esta relacionado ao
pediatra suico Hans Ulrich Zellweger.

A Sindrome de Zellweger e as suas variantes me-
nos graves, como a adrenoleucodistrofia neonatal
e a doenca de Refsun, constituem um continuum
clinico de doencas do espectro de Zellweger.

g b R g P (s
Fig.: Facies tipica de paciente portador da sindrome
de Zellweger.
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Fatores complicadores potenciais

= Dismorfia facial (hipertelorismo, regiao frontal
ampla, epicanto, narinas antevertidas).

= Micrognatia.

= Palato arqueado.

= Alteracoes no sistema nervoso central
(dificuldade de degluticao, convulsées,
hipotonia grave, surdez).

= Albumindria, aminoacidiria, aumento do
ferro e do cobre sérico.

= Hipotonia.

= Cardiopatias congénitas (ducto arteriosus
patente, defeitos septais, anormalidades
aorticas).

* Hemorragias.

= Refluxo gastroesofagico.

= Alteracdes hepaticas (disfuncao
hepatoesplenomegalia).

= Alteracoes urogenitais (malformacoes,
cistos renais).

Recomendacées perioperatoérias

= Avaliacao cardioldgica, neuroldgica e renal.

= Avaliacao das vias aéreas superiores. Antever
as potenciais dificuldades de manejo das
vias aéreas devido a presenca de anomalias
craniofaciais. A capacidade de realizar uma
ventilacdo adequada com mascara deve ser
avaliada antes do uso de agentes bloqueadores
neuromusculares. O equipamento apropriado
para lidar com a via aérea dificil deve estar
prontamente disponivel, incluindo dispositivos
de laringoscopia indireta. Preparo para via
aérea dificil.

= Profilaxia da broncoaspiracao. O
gerenciamento de uma via aérea pode
ser ainda mais complicado pelo refluxo
gastroesofagico, resultando em um risco
aumentado de aspiracgao.

= O uso da succinilcolina apresenta
risco potencial de hipercalemia nestes



pacientes. Relaxantes musculares nao
despolarizantes produzem uma resposta
prolongada em pacientes com distrbios

do SNC com hipotonia.

Manutencao da medicacao anticonvulsivante
(fenobarbital, fenitoina, carbamazepina). A
terapia anticonvulsivante podera alterar o
metabolismo de determinadas drogas. Evitar
drogas anestésicas epileptogénicas.

Nos casos de comprometimento da funcao
hepatica e renal, farmacos metabolizados
pelo figado e excretados pelos rins devem ser
utilizados com cautela. Deve ser realizada
avaliacao pré-operatoria da coagulacao e, se
necessario, a utilizacao de vitamina K.
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	Aicardi, Síndrome de
	Alagille, Síndrome de (Displasia Artériohepática)
	Alcoólica Fetal, Síndrome
	Alexander, Doença de
	Alpers, Doença de (Degeneração Cerebral Difusa da Infância)
	Alport, Síndrome de
	Alström, Síndrome de
	Anemia Falciforme
	Angelman, Síndrome de (Happy Puppet, Síndrome)
	Antley-Bixler, Síndrome de
	Apert, Síndrome de (Acrocefalossindactilia tipo I)
	Artrogripose (Artrogripose Múltipla Congênita)

	B
	Baller-Gerold, Síndrome de
	Banda Amniótica, Síndrome da (Displasia de Streeter; ADAM, Complexo de)
	Bannayan-Riley-Ruvalcaba, Síndrome de (Riley-Smith, Síndrome de; Cowden, Síndrome de)
	Bardet-Biedl, Síndrome de
	Beckwith-Wiedemann, Síndrome de
	Bernard-Soulier, Síndrome de
	Boerhaave, Síndrome de
	Brugada, Síndrome de (Fibrilação Ventricular Idiopática)

	C
	Cantrell, Pentalogia de
	Carcinóide, Síndrome
	Cardiomiopatia Hipertrófica Familiar
	Carney, Complexo de
	Carpenter, Síndrome de (Acrocefalossindactilia tipo II)
	Cat Eye, Síndrome (Olho de Gato, Síndrome do; Schmid-Fraccaro, Síndrome de)
	Catel-Manzke, Síndrome de
	Cérebro-costo-mandibular, Síndrome (Smith-Theiler-Schachenmann, Síndrome de)
	Cérebro-óculo-fáscioesquelética, Síndrome (Pena-Shokeir Tipo II, Síndrome de)
	Charcot-Marie-Tooth, Doença de
	CHARGE, Associação (CHARGE, Síndrome)
	Chiari, Malformação de (Arnold-Chiari, Malformaçāo de)
	Christ-Siemens-Touraine, Síndrome de (Displasia Ectodérmica Hipoidrótica)
	Churg-Strauss, Síndrome de (Granulomatose Alérgica)
	Cockayne, Síndrome de
	Coffin-Lowry, Síndrome de
	Coffin-Siris, Síndrome de (Fifty digit, Síndrome)
	Cohen, Síndrome de (Pepper, Síndrome de)
	Condrodisplasia Punctata (Conradi-Hünnermann, Síndrome de)
	Cornélia de Lange, Síndrome de (Brachmann-de Lange, Síndrome de)
	Costello, Síndrome de
	Cri du Chat, Síndrome (Miado dogato, Síndrome do; Deleção do 5p, Síndrome da)
	Crouzon, Síndrome de
	Cutis Laxa, Síndrome da
	Creutzfeldt-Jakob, Doença de

	D
	Dandy-Walker, Síndrome de(Dandy-Walker, Malformação de)
	De Grouchy, Síndrome de (Deleção do 18, Síndrome da)
	Deleção do 4q, Síndrome da
	Deleção do 8p, Síndrome da
	Deleção do 9p, Síndrome da
	DiGeorge, Síndrome de (DiGeorge, Sequência de)
	Displasia Diastrófica (Nanismo Diastrófico)
	Displasia Espondiloepifisária Congênita
	Displasia Frontometafisária (Gorlin-Cohen, Síndrome de)
	Displasia Frontonasal
	Distrofia Miotônica (Steinert, Doença de)
	Down, Síndrome de
	Dubowitz, Síndrome de
	Duchenne, Distrofia Muscular de
	Dyggve-Melchior-Clausen, Síndrome de
	Dyke-Davidoff-Masson, Síndrome de

	E
	Ebstein, Anomalia de
	Ectrodactilia Displasia Ectodérmica Fissura Lábio-Palatina, Síndrome da (EEC, Síndrome)
	Edwards, Síndrome de (Trissomia do 18)
	Ehlers-Danlos, Síndrome de
	Eisenmenger, Síndrome de
	Ellis-van Creveld, Síndrome de (Displasia Condroectodérmica)
	Emery-Dreifuss, Distrofia Muscular de
	Epidermólise Bolhosa Distrófica
	Esclerose Lateral Amiotrófica
	Esclerose Múltipla
	Esclerose Tuberosa (Bourneville, Síndrome de)
	Escobar, Síndrome de (Pterígio Múltiplo)
	Esferocitose Hereditária (Minkowski-Chauffard, Doença de)
	Espondilite Anquilosante (Marie-Strümpell, Doença de)

	F
	Fabry, Doença de (Anderson-Fabry, Doença de)
	Fallot, Tetralogia de
	Fanconi, Anemia de
	Fenilcetonúria
	Fenilcetonúria Materna (PKU Materna; Hiperfenilalaninemia Materna)
	Fibrodisplasia Ossificante Progressiva (Miosite Ossificante; Münchmeyer, Síndrome de)
	Fibrose Cística
	Fraser, Síndrome de (Melnick-Fraser, Síndrome de; Branquio-otorrenal, Síndrome)
	Freeman-Sheldon, Síndrome de (Displasia Craniocarpotarsal)
	Fryns, Síndrome de

	G
	Gaucher, Doença de
	Gilles de la Tourette, Síndrome de
	Glanzmann, Trombastenia de
	Glicose-6-Fosfato-Desidrogenase, Deficiência de
	Goldenhar, Síndrome de (Displasia Oculoauriculovertebral; Oculoauriculovertebral Spectrum)
	Gorlin-Goltz, Síndrome de (Carcinoma Nevóide Basocelular, Síndrome do; Goltz, Síndrome de)
	Guillain-Barré, Síndrome de

	H
	Hajdu-Cheney, Síndrome de
	Hallermann-Streiff-François, Síndrome de
	Hallervorden-Spatz, Doença de
	Hanhart, Síndrome de
	Hay-Wells, Síndrome de (AEC, Síndrome; Rapp-Hodgkin, síndrome de)
	Hecht-Beals, Síndrome de (Trismo-pseudocamptodactilia, Síndrome; Dutch-Kentucky, Síndrome)
	Hemofilia
	Hidantoína, Síndrome Fetal da
	Higroma Cístico
	Hipertermia Maligna
	Hipoventilação Central Congênita, Síndrome da (Ondine, Mal de)
	Histiocitose X (Abt-Letterer-Siwe, Síndrome de; Langerhans, Histiocitose de Células de)
	Holt-Oram, Síndrome de (Atriodigital, Displasia)

	I
	Insensibilidade Congênita à Dor e Anidrose (Analgesia Congênita; Neuropatia Hereditária Sensorial e Autonômica Tipo IV)
	Ito, Hipomelanose de (Incontinência Pigmentar Acromiante)

	J
	Jacobsen, Síndrome de (Deleção do 11q, Síndrome da)
	Jarcho-Levin, Síndrome de (Displasia Espondilotorácica)
	Jeune, Distrofia Torácica de (Distrofia Torácica Asfixiante)
	Jó, Síndrome de (Hiperimunoglobulinemia E)
	Johanson-Blizzard, Síndrome de

	K
	Kabuki, Síndrome da Maquiagem de (Niikawa-Kuroki, Síndrome de; Niikawa, Pêntade de)
	Kartagener, Síndrome de (Kartagener, Tríade de )
	Kawasaki, Doença de
	Kearns-Sayre, Síndrome de
	Keutel, Síndrome de
	King-Denborough, Síndrome de
	Kinsbourne, Sindrome de
	Klinefelter, Síndrome de
	Klippel-Feil, Síndrome de (Klippel-Feil, Sequência de)
	Klippel-Trenaunay, Síndrome de (Klippel-Trenaunay-Weber, Síndrome de)
	Kounis, Síndrome de
	Kugelberg-Welander, Doença de (Atrofia Muscular Espinhal tipo III; Atrofia Muscular Espinhal Juvenil)

	L
	Langer-Giedion, Síndrome de (Tricorrinofalangeana Tipo II, Síndrome)
	Laron, Síndrome de
	Larsen, Síndrome de
	Leiden, Deficiência do Fator V de
	Leigh, Síndrome de
	Lenz-Majewski, Síndrome de
	LEOPARD, Síndrome (Lentiginose Múltipla)
	Loeys-Dietz, Síndrome de
	Lowe, Sindrome de (Oculocerebrorrenal, Síndrome)
	Lown-Ganong-Levine, Síndrome de
	Lujan-Fryns, Síndrome de

	M
	Machado-Joseph, Doença de
	Madelung, Doença de (Launois-Bensaude, Síndrome de; Lipomatose Simétrica Benigna)
	Marden-Walker, Síndrome de
	Marfan, Síndrome de
	Marshall-Smith, Síndrome de
	McCune-Albright, Síndrome de
	Mckusick-Kaufman, Síndrome de
	Meckel-Gruber, Síndrome de
	MELAS, Síndrome
	Melkersson-Rosenthal, Síndrome de
	Melnick-Needles, Síndrome de
	Menkes, Síndrome de (Deficiência do Cobre, Síndrome da; Menkes Tipo II, Síndrome de)
	Miastenia Gravis
	Miller, Síndrome de (Disostose Acrofacial; Genee–Wiedemann, Síndrome de)
	Miller-Dieker, Síndrome de (Lisencefalia)
	Moebius, Síndrome de (Moebius, Sequência de; Poland-Moebius, Síndrome de)
	Mohr, Síndrome de (Orofaciodigital Tipo II, Síndrome)
	Mounier-Kuhn, Síndrome de (Traqueobronquiomegalia)
	Moyamoya, Doença de
	Mucopolissacaridoses
	MURCS, Associação

	N
	Nager, Síndrome de
	Neurofibromatose (von Recklinghausen, Doença de)
	Neuroléptica Maligna, Síndrome
	Niemann-Pick, Doença de
	Noonan, Síndrome de

	O
	Opitz, Síndrome de (Opitz-Frias, Síndrome de; Hipertelorismo-Hipospadia, Síndrome)
	Orbeli, Síndrome de (Deleção do 13q, Síndrome da)
	Osteogênese Imperfecta
	Otopalatodigital, Síndrome

	P
	Pallister-Hall, Síndrome de (Hall-Pallister, Síndrome de)
	Pallister-Killian, Síndrome de (Pallister-Kilian-Teschler-Nicola, Síndrome de)
	Patau, Síndrome de (Trissomia do 13)
	Pelizaeus-Merzbacher, Doença de
	Pena-Shokeir, Fenótipo de (Pena-Shokeir Tipo I, Síndrome de; Hipocinesia Fetal, Sequência de)
	Peters-Plus, Síndrome de
	Pfeiffer, Síndrome de
	Pierre Robin, Sequência de
	Pompe, Doença de
	Porfirias (Porfiria Intermitente Aguda; Coproporfiria Hereditária; Porfiria variegata)
	Prader-Labhart-Willi, Síndrome de
	Progeria (Hutchinson-Gilford, Síndrome de)
	Proteinose Alveolar Pulmonar
	Proteus, Síndrome de
	Prune Belly, Síndrome de (Abdome em Ameixa Seca, Síndrome do)
	Púrpura Trombocitopênica Idiopática

	Q
	Querubismo
	QT Longo, Síndrome do

	R
	Rendu-Osler-Weber, Doença de (Telangiectasia Hemorrágica Hereditária)
	Rett, Síndrome de
	Riley-Day, Síndrome de (Disautonomia Familiar; Neuropatia Hereditária Sensorial e Autonômica Tipo III)
	Rins Policísticos, Doença dos
	Roberts SC, Síndrome de (Pseudotalidomida, Síndrome da)
	Robinow, Síndrome de (Robinow-Silverman-Smith, síndrome de)
	Rubinstein-Taybi, Síndrome de
	Russell-Silver, Síndrome de

	S
	Saethre-Chotzen, Síndrome de
	Scheuthauer-Marie-Sainton, Síndrome de (Displasia Cleidocranial)
	Schimmelpenning-Feuerstein-Mims, Síndrome de (Nevos Sebáceo de Jadassohn)
	Schinzel-Giedion, Síndrome de
	Schwartz-Jampel, Síndrome de (Miotonia Condrodistrófica; Stuve-Wiedemann, Síndrome de)
	Seckel, Síndrome de
	Segawa, Síndrome de (Distonia Dopa-responsiva)
	Shprintzen, Síndrome de (Velocardiofacial, Síndrome; CATCH 22)
	Shprintzen-Goldberg, Síndrome de
	Simpson-Golabi-Behmel, Síndrome de
	Smith-Lemli-Opitz, Síndrome de
	Sotos, Síndrome de (Gigantismo Cerebral)
	Stickler, Síndrome de
	Stiff Person, Síndrome (Pessoa Rígida, Síndrome da; Encefalomielite Progressiva com Rigidez e Mioclonia)
	Sturge-Weber, Síndrome de

	T
	Takayasu, Arterite de (Doença “sem Pulso”)
	Talassemias
	Takotsubo, Síndrome de (Coração Partido, Síndrome do)
	Treacher Collins, Síndrome de (Disostose Mandibulofacial; Franceschetti-Klein, Síndrome de)
	Trissomia do 8 (Warkany, Síndrome de)
	Turner, Síndrome de

	V
	VACTERL, Associação (VATER, Associação)
	Van der Knaap, Síndrome de
	Von Hippel-Lindau, Síndrome de
	Von willebrand, Doença de

	W
	Waardenburg, Síndrome de (Klein-Waardenburg, Síndrome de; Shah-Waardenburg, Síndrome de)
	WAGR, Síndrome (Aniridia-Wilms, Associação)
	Walker-Warburg, Síndrome de
	Wegener, Granulomatose de
	Werdnig-Hoffmann, Doença de (Atrofia Muscular Espinhal)
	West, Síndrome de
	Wildervanck, Síndrome de (Cérvico-oculoacústica, Síndrome)
	Williams-Beuren, Síndrome de (Willians, Síndrome de; Fanconi-Schlesinger, Síndrome de)
	Wolf-Hirschorn, Síndrome de (Deleção do 4p, Síndrome da)
	Wolf-Parkinson-White, Síndrome de

	X
	X Frágil, Síndrome do (Martin-Bell, Síndrome de; Escalante, Síndrome de)
	Xeroderma Pigmentoso

	Z
	Zellweger, Síndrome de
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