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Sindrome de insensibilidad congénita
al dolor y anhidrosis: caso clinico

Alex David Navarrete-Enriquez,* Manuel Panzeri-Piras,* Luis Moctezuma-Ramirez**

RESUMEN

La insensibilidad congénita al dolor y anhidrosis es un sindrome hereditario de tipo autosémico recesivo debido a la muta-
cién del gen NTRK1 (neurotrophic tyrosine receptor kinase 1), que se localiza en el brazo largo del cromosoma 1 (1g21-22)
y es responsable de codificar un dominio tirosin-quinasa del factor de crecimiento nervioso, que condiciona disfuncién
autondmica y pérdida sensorial. Presentamos un caso de esta rara enfermedad y la experiencia con su manejo anestésico.
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ABSTRACT

Congenital pain insensitivity and anhidrosis is an autosomal recessive hereditary syndrome due to the mutation of the
NTRK1 gene (neurotrophic tyrosine receptor kinase 1), which is located in the long arm of chromosome 1 (1921-22) and
is responsible for encoding a tyrosine kinase domain of nerve growth factor, which conditions autonomic dysfunction and
sensory loss. We present a case of this rare disease and the experience with its anesthetic management.
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INTRODUCCION

La insensibilidad congénita al dolor y anhidrosis, o
neuropatia sensorial y autonémica tipo 1V, es un sindrome
autosémico recesivo extremadamente raro caracterizado
por insensibilidad al dolor, anhidrosis, y retardo mental.
Fue descrito por Dearborn en 1932. En su patogenia esta
implicada la mutacién del gen NTRKT, localizado en el
brazo largo del cromosoma 1, implicado en el desarrollo
de neuronas sensoriales y autonémicas.' La insensibilidad
al dolor condiciona lesiones en diferentes partes del cuer-
po que la mayoria de las veces necesitan una intervencion
quirdrgica, por lo que el riesgo de presentar una via aérea
dificil, periodos de hipotermia e hipotension durante el
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transanestésico estd presente; los cuidados brindados
por el anestesiélogo son fundamentales para reducir las
posibles complicaciones.?

CASO CLINICO

Hombre de 32 anos de edad, con los siguientes antece-
dentes de importancia: infecciones a repeticion en la piel
del codo izquierdo, fractura distal del hiimero izquierdo,
Glcera corneal derecha, fractura del tobillo derecho mas
infeccion sobreanadida, dlceras sacras de dectbito, frac-
tura de la rama mandibular, hernia discal C4-C5-C6, canal
lumbar estrecho L4-L5 y automutilaciones de labios, lengua,
pabellén auricular y falanges distales. Tenia antecedentes
quirdrgicos, con miltiples limpiezas quirdrgicas del codo
izquierdo y la regién sacra, artrodesis de la rodilla izquierda,
osteosintesis con placa mandibular, disectomia més artro-
desis de C4-C5-C6, laminectomia descompresiva de L4-L5
y limpiezas quirdrgicas lumbares. Alergias no conocidas.
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Lleg6 a urgencias por sufrir una caida de su propia
altura; presentaba deterioro de la fuerza muscular en los
miembros inferiores, que le impedia la deambulacién, y
ausencia de dolor.

La exploracién demostr6 opacidad corneal de-
recha secundaria a una Glcera corneal (Figura 1). La
valoracion de la via aérea evidencié piezas dentales
en malas condiciones, laceracién por signos de auto-
mutilacién en el labio inferior (Figura 2), Mallampati
I, apertura bucal 4 cm, distancia tiromentoniana 5
cm, Bellhouse-Doré clase Il. Se palpé solucién de la
continuidad 6sea en la region mandibular izquierda,
en su porcién horizontal.

Se observé solucién de la continuidad en el hélix del
pabellén auricular derecho, con opacidad corneal dere-
cha. Cardiopulmonar, sin datos patolégicos.

En la regién toracolumbar, presentaba una cicatriz
quirdrgica en la linea media; se palp6 una alteracién a
nivel de las apdfisis espinosas lumbares. En la extremidad
superior izquierda tenfa una deformidad a nivel humeral y
una herida quirdrgica antigua, deformidades en la falange
distal del primer dedo de la mano izquierda (Figura 3).

Tenia un evidente acortamiento en la extremidad
inferior derecha en relacién con la extremidad izquierda,
con mdltiples cicatrices. Padecia de Glceras por presion a
nivel supra- e infragliteo izquierdo (Figura 4).

Exploracién neurolégica. Paciente despierto, cons-
ciente, orientado, con escala de Glasgow 15. Funciones
mentales conservadas. No se evidenci6 alteracién en los
nervios craneales.

La exploracion de los miembros superiores mostré
fuerza 5/5 en la escala de Daniels, reflejos bicipital, trici-
pital y flexor de los dedos presentes ++; en el miembro
superior izquierdo presentaba limitacién a la flexoex-
tension a nivel del codo por la presencia de material de

Figura 1. Ulcera corneal.
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Figura 2. Defecto de continuidad en el labio inferior derecho.

Figura 4. Ulceras de dectbito.
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Figura 5. A. Placa radiogrdfica de columna cervical, proyeccién lateral de osteosintesis anterior con placa a nivel de C3-C6. B.
Radiografia panordmica mandibular que muestra fractura segmentaria reciente de cuerpo mandibular, rama derecha. C. Placa
radiogréfica anteroposterior de himero derecho, con evidencia de fracturas mdaltiples y estabilizado con placa diafisiaria y clavo

endomedular.

=

Figura 6. Posicionamiento en decibito ventral, con proteccion de
zonas de presién para abordaje de columna lumbar via posterior.

osteosintesis debido a fracturas mdltiples en el hiimero y
cubito izquierdo. Fuerza muscular: 4/5, reflejos bicipital,
tricipital y flexor de los dedos, presentes ++. Extremida-
des inferiores, paréticas, con fuerza 1/5 bilateral; reflejos
rotuliano y aquileo, aumentados +++.

Se evidenci6 alteracion para la sensibilidad dolorosa
en forma generalizada. Tacto y propiocepcion, alteradas
desde nivel dermatomérico L4 hasta ST.

Estudios de imagen. La radiografia de columna
cervical en proyeccién lateral evidencié osteosintesis
con placa anterior fijada en cuerpos vertebrales C3 a
C6 (Figura 5A).

En la radiograffa de columna lumbar, proyeccién la-
teral, postquirirgica se evidenci6 una fractura de cuerpo
vertebral L5 en cufa. Se estabilizé la columna lumbosacra
por medio de abordaje posterior con barras y tornillos
desde L2 a ST.

Placa radiogréfica panordmica mandibular con frac-
tura segmentaria del cuerpo mandibular en su segmento
derecho (Figura 5B).
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Radiograffa anteroposterior (AP) del hiimero izquierdo
con trazo fracturario multisegmentario en la diafisis, que
fue estabilizada con placa de osteosintesis y clavo intra-
medular (Figura 5C).

Con el diagnéstico de fractura de cuerpo vertebral L5,
se decidi6 cirugfa.

Manejo anestésico. La técnica anestésica elegida fue
general balanceada. Paciente con monitorizacién inva-
siva con cardioscopio de tres derivaciones, oximetro de
pulso, presion arterial no invasiva en el miembro inferior
izquierdo, capnografia, termémetro nasofaringeo, sonda
Foley, linea arterial radial derecha y acceso venoso cen-
tral mediante abordaje ecoguiado por la yugular interna
derecha, monitoreo neuromuscular, via venosa periférica
en el miembro superior derecho, nim. 16.

Se realizé preoxigenacién con mascarilla facial y
fraccién de O, inspirada al 100%; induccién anestésica
con dosis de narcoanalgesia de remifentanyl 0.5 ug/kg/
min, hipnosis con propofol a 2 mg/kg seguido de rela-
jante neuromuscular rocuronio a 0.6 mg/kg. Debido al
antecedente de osteosintesis en la columna cervical y
la apertura bucal limitada se procedié a orointubar al
individuo con fibroscopio flexible y tubo endotraqueal
flexo armado nim. 7.5, que se realizé al primer intento
sin complicaciones. Se protegi6 la regién cervical y
puntos de presién para posicionar al sujeto en decibito
ventral para abordaje quirdrgico lumbar via posterior
(Figura 6).

El mantenimiento anestésico fue realizado con infusién
de remifentanyl a 0.20-0.30 ug/kg/minuto con una dosis
total de 4.3 mg, concentracién plasmatica de 0.0075 pg/
mL (0.001-0.020) y anestésico halogenado con desflorane
a CAM de 6%.

El enfermo ingres6 con un hematocrito de 35% y
hemoglobina de 12.5 g/dL; con base en ello, se calculé
un sangrado permisible de 278.5 mL. Se mantuvo una



MEDICO

Rev Hosp Jua Mex 2017; 84(1): 48-52

Navarrete-Enriquez AD y cols. Insensibilidad al dolor y anhidrosis.

hidratacion intravenosa con solucién salina al 0.9%, con
un total de 1,620 mL; se transfundieron concentrados
de glébulos rojos, un total de 600 mL, y plasma fresco
congelado, 300 mL.

Se estimé un sangrado de 600 mL en total, con una
diuresis de 450 mL (1.8 mL/kg/h), y el balance hidrico
total positivo de 270 mL.

Se mantuvo estabilidad hemodindmica con tensién
arterial media entre rangos de 70-90 mmHg, frecuencia
cardiaca de 70-80 latidos por minuto, temperatura con el
valor més bajo de 34 grados centigrados a los 30 minutos de
lainduccién y su valor mas alto de 37 grados centigrados, a
partir de los 120 minutos y hasta el final del procedimiento.
El monitoreo neuromuscular evidencié pérdida de la rela-
jacién muscular con un TOF del 90% a los 60 minutos tras
la induccién, sin requerir dosis subsecuentes de rocuronio.

El andlisis del estado gasométrico de cada hora durante
el procedimiento mostré estabilidad. Terminado el acto
quirdrgico y una vez comprobado que se cumplian los
criterios de extubacién y mantenimiento de la ventilacién
espontdnea, se procedié a despertar al paciente. Se le
condujo a la Unidad de Cuidados Intensivos (UCI) con
un EVA de 0 y Ramsay 2.

En el plan quirdrgico se realizé, via abordaje poste-
rior, laminectomia, foraminectomia e instrumentacion
de columna lumbar con barras a nivel L2 a S1 (Figura 7).
Ademas, se llevo a cabo osteosintesis con placa en cuerpo
mandibular, rama horizontal derecha, escarectomia en la
region glitea izquierda (Figura 7).

Evolucion clinica. Durante su estancia en la unidad
de cuidados intensivos, el individuo no presenté hipo- ni

e SOCIEDAD
YOI194NAIND

2
S
o\

Figura 7.

A. Abordaje pos-
terior de columna
lumbar. B. Fractura
de cuerpo vertebral
L5 e instrumenta-
cién posterior.

hipertermias y se manejé con paracetamol 1 gramo por
via intravenosa cada ocho horas. Se report6é EVA de 0/10
en el postoperatorio inmediato y tardio.

DISCUSION

El sindrome CIPA (insensibilidad congénita al dolor y
anhidrosis) es una rara enfermedad autosémica recesiva
causada por la mutacién del gen TrKA localizado en el
cromosoma 1q21-22. Estd dentro de la clasificacién de
las neuropatfas autosémicas y sensoriales hereditarias
tipo IV y V. Se caracteriza por insensibilidad al dolor,
automutilaciones, multiples fracturas indoloras, retardo
mental y anhidrosis, con brotes repetidos de fiebre que
causan la muerte en el 20% de los enfermos antes de los
tres afos de vida.

Los reportes de biopsias del nervio sural muestran
pérdida de fibras mielinicas y amielinicas. También se
han reportado ausencia de filetes nerviosos en la epider-
mis de muslo, espalda y pantorrilla, con pocas glandulas
sudoriparas e hipotrdficas sin inervacién. Los reportes
electromiogréficos han determinado normalidad en la
conduccién nerviosa.?

Debido a que los sujetos con sindrome CIPA son
intervenidos por varias ocasiones durante su vida, espe-
cialmente para procedimientos ortopédicos por mdltiples
fracturas, es necesaria la anestesia en ellos, ya que la gran
mayoria presentan hiperestesia tactil y manifiestan sensa-
ciones desagradables durante la manipulacién quirdrgica.
También evita reacciones de aprehensién en individuos
con retardo mental.*
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Estas personas presentan una disminucién de la activi-
dad periférica y central, con concentraciones plasmaticas
disminuidas de epinefrina y norepinefrina; también son
susceptibles a desarrollar hipotermia, hipertermia, hipo-
tension y bradicardia, reportada en el 37.5% de los casos,
por lo que el mantenimiento de su homeostasis durante
el manejo anestésico se convierte en un reto.*>

Debido a la hipoplasia y falta de inervacién de las
glandulas sudoriparas en el sindrome CIPA, estos enfermos
sufren de fiebres inexplicables; se ha llegado a determinar
que el 20% muere de hipertermia antes de los tres afios
de edad. Es por tal motivo que el monitoreo térmico es
de suma importancia; se debe ajustar la temperatura
del quir6fano y se hace imprescindible el uso de mantas
térmicas que permitan regular la temperatura corporal.*

En cuanto al anestésico de eleccién para estos pacien-
tes, se pueden utilizar con seguridad ketamina, propofol,
barbitdricos, benzodiazepinas; en el caso de opioides,
fentanil y remifentanyl, y como relajantes musculares,
se ha descrito el uso seguro de atracurio, cisatracurio,
rocuronio, vecuronio y pancuronio.

Los agentes inhalados que se pueden emplear son
sevorane, desflorane, isoflorane.*®

La profundidad anestésica depende del estimulo qui-
rirgico, ya que se pueden manifestar disautonomfas con
repercusiones cardiovasculares, por lo que se recomien-
da el uso de BIS. Se ha considerado a estos individuos
como «estémago llenoy, por lo que el uso de dispositivos
supragloticos para el manejo de la via aérea no esta reco-
mendado por el riesgo de vomito y broncoaspiracion.”8

Se ha reportado que el uso de analgésicos no es ne-
cesario, pero se sugiere su uso para control térmico en
el postoperatorio. También se hace necesaria la infusién
de opioides durante el transanestésico para ejercer un
efecto sinérgico durante una anestesia endovenosa o
balanceada.”®

El diagndstico precoz y tratamiento especifico son de
suma importancia en el caso de la prevencion oral por
automutilacién y cuidados por oftalmologia para prevenir
Glceras corneales neurotréficas que puedan pasar inad-
vertidas.? 10

CONCLUSIONES

Sin duda, el sindrome de insensibilidad congénita al
dolor y anhidrosis (CIPA) es una enfermedad muy rara,
con muy pocos casos reportados a nivel mundial. Es de
vital importancia un adecuado abordaje, ya que estos
sujetos son intervenidos en varias ocasiones a lo largo de
su vida; su manejo transanestésico estd encaminado a
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evitar alteraciones cardiovasculares e hipertermia transo-
peratorias debido a la disautonomia que estas personas
presentan, por lo que hay que llevarlas a una profundidad
anestésica a través de hipndticos, opioides y relajantes
neuromusculares seguros.

Es importante, también, la proteccién ocular y las
zonas de presién durante procedimientos quirtrgicos
de larga duracion, ya que cualquier complicacién en el
postoperatorio podria pasar inadvertida en estos enfermos,
al no manifestar dolor. Debido a que estos pacientes son
considerados individuos con «estémago llenoy, se deberia
evitar el uso de dispositivos supragléticos para el manejo
de la via aérea.
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