Rev. Mex. Anest. Caso Clinico

1989; 12:156-160

SINDROME DE WILLIAMS: REPORTE DE UN CASO POCO COMUN
DE ESTENOSIS AORTICA SUPRAVALVULAR EN UN NINO

*ROSARIO CASTANEDA-HERNANDEZ

RESUMEN

Se describe un caso clinico poco comiin de Sindrome de Williams caracterizado por estenosis adrtica supravalvular, estenosis de ambas
arterias pulmonares y estenosis arteriales sistémicas, con deficiencia mental y facies de duende. Requirié tratamiento quirirgico de las es-
tenosis aértica y pulmonares, consiguiendo mejoria sintomiatica y hemodinamica.

Se revisa y analiza el manejo anestésico, teniendo presente que este paciente con obstruccién severa al flujo de salida ventricular,
tiene el riesgo de inesperada muerte siibita o de endocarditis bacteriana subaguda.

Palabras clave: S. de Williams, anomalias presentes. Manejo anestésico. Fisiopatologia de las estenosis. cardiopatias congénitas.
Anestesia para cirugia cardiaca.

SUMMARY

This paper describes the Williams Syndrome a rare autosomal dominant disorder characterized by supravalvular aortic stenosis, pul-
monary arterial stenoses, multiple peripheral arterial stenoses, elfin face and mental deficiency. The case required surgical treatment of
the aortic and pulmonary lesions with excellent results.

It was made a review of anesthetic management, and mentioned the high risk by the severe left ventricular outflow obstruction, that
increase the risks of sudden death and bacterial endocarditis.

Key words: Williams Syndrome, abnormalities. Anesthetic management. Pathophysiologiy of all stenotic areas.
Congenital cardiac/disease. Cardiac anesthesia.

indrome de Williams. Es una rara malformacién sugiriendo el diagnoéstico con base exclusivamente en el
congénita descrita por Williams y col., en 1961,! de

caracter autosdmico dominante con expresién variable y
penetrancia incompleta, caracterizada por un espectro
variable de anormalidades como la estenosis adrtica su-
pravalvular, estenosis arterial pulmonar, retraso mental,
facies de duende (mandibula hipoplasica, boca grande,
labios gruesos, nariz gruesa y ancha con la punta eleva-
da, frente amplia, ojos grandes y estrabismo interno, los
dientes muestran separacion marcada con reducciéon en

S -curen y col.? en 1962 describieron la maltormacion

tipo de facies.

Garcia y col.? en 1963 fueron los primeros en demos-
trar la presencia de hipercalcemia idiopatica en un pa-
ciente con estenosis supravalvular adrtica, estenosis de la
arteria pulmonar, retraso mental y facies de duende.

Antia en 1967, Beuren en 1972° y Friedman en
1966,% sugieren que este sindrome eventualmente es
consecuencia de desorden en el metabolismo del calcio
en la vida fetal y posnatal; probando en numerosos ex-
el tamafio e hipoplasia generalizada de la mayor parte perimentos en animales y observaciones en humanos,
de ellos) puede o no cursar con hipercalcemia idiopatica que la administracién de altas dosis de vitamina D du-
infantil. rante el embarazo puede atravesar la barrera placenteria
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y producir hipercalcemia en los descendientes y anor-
malidades en la aorta como la escenosis.

En el Hospital Pediitrico de Toronto fueron detec-
tados 5 pacientes con sindrome de Williams de 15104
casos de pacientes con cardiopatias congénitas en 1966.

En este reporte se describird el manejo anestésico de
un nifio que presenta sindrome de Williains con esteno-
sis supravalvular aértica y estenosis de ambas arterias
pulmonares, al cual se le realiza correccién de las este-
nosis con parches de gorotex en el Hospital de Cardiolo-
gia “Luis Méndez" Centro Médico Nacional.

REPORTE DEL CASO

Nino de 5 afios de edad producto de la segunda ges-
tacién, macié a término sin complicaciones y control
prenatal, no habiendo antecedentes de exposicién a ra-
diaciones o reratogenos, ingiriendo sélo polivitaminas en
el sexto mes de embarazo.

Tiene como antecedente de importancia: un tio ma-
terno con cardiopatia no especificada. No habiendo an-
tecedentes famniliares de retardo mental o anormalida-
des enddcrinas.

A la edad de 3 meses se le detecta en el Hospiral
Centro Médico "“La Raza”, un soplo holisistélico grado
I1I-IV que se ausculca en foco adrtico y pulmonar, con
frémito sistélico en hueco supraesternal y carotideo, el
soplo se irradia a cuello y region infraescapular dere-
cha: con pulsos asimétricos en los brazos, mas intenso
en brazo derecho; y pulsos normales en extremidades
inferiores. Se le efectia ecocardiograma a los 4 meses de
edad detectando estenosis abrtica supravalvular.

Al afo de edad presentd crisis convulsivas ténico clo-
nicas con cianosis labtal y ungueal posticeal, tratada por
el servicio de neuroclogia con fenobarbital durante 2
afios sin presencar nuevas crisis desde esa fecha. Presen-
t6 frecuentes infecciones de vias respiratorias y bronco-
neumonia en enero de 1989.

Se le efectud catetertsmo cardiaco el 20 defebrero de
1986 detectando estenosis de ambas arterias pwmona-
res y estenosis adrrica supravalvular.

El 10 de octubre de 1987 es visto por paidopsiquia-
tma quien reporia trastornos del lenguaje de etiologia
orginica con discrera agresividad heterodirigida. .

Al afio 6 meses de edad presentd alteraciones del
equilibrio siendo escudiado por audiologia reportando
lesi6bn vestibular bilateral vascular en 1986. El 16 de
mayo de 1989 se le efectia angioplastia de la rama iz-
quierda de la arteria pulmonar como opcién terapéudi-
ca, aunque la eficacia no estuvo bien definida, ya que
no hubo reduccién del gradiente pulmonar.

Exploracion fisica. Nifio ectomesoendomérfico, con
facies de duende (boca grande, labios gruesos, nariz an-
cha, frente amplia, ojos grandes), con mala adapracién
mental, habiendo ligero retraso psicomotor, dislalia y
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disartria. Peso al ingreso: 18.8 kg. talla 1.08 cms., su-
perficie corporal .78 mts. Signos vitales: Presion arterial
del brazo derecho 120 mmHyg sistélica, comparado con
95 mmHg en brazo izquierdo y ambas piernas, pulsos
radial y femoral izquierdo débil y pulso radial derecho
intenso. Frecuencia cardiaca 98 x’, frecuencia respirato-
ria 26 x'. Se ausculta en 4rea precordial soplo sistélico
grado III-1V expulsivo en foco aértico y pulmonar con
frémito palpable en vasos del cuello e irradiado al mis-
mo, Campos pulmonares sin alteraciones.

Datos de laboratorio.- Hb 13.7, Heo. 48, CMHG 33,
leucocitos 7800, linfocitos 61. monocitos 2, segmentados
87. Tiempo de coagulacion 107/12", dempo de trombo-
plastina parcial 26"/29”, plaquetas 293,000 glucosa 83,
urea 22, creadina .3, potasio 4.9, sodio 140. Examen ge-
neral de orina: PH 6, leucocitos 0-1 por campo. esca-
sas bacterias. Calcio sérico normal.

Radiografia de tdrax, Aporta pocos datos de interés;
la cardiomegalia es similar a las otras formas de este-

nosis adrtica.

Electrocardiograma.- Frecuencia cardiaca 100 x',
eje eléctrico desviado a la derecha, hipertrofia bivengri-
cular con predominio derecho y sobrecarga sistélica en
ventriculo derecho.

Ecocardiograma.- El eco bidimensional reporta mul-
tiples ecos lo que sugiere estenosis abrtica. Fraccién de
eyeccion 62% . Figura 1.

Gramagrama pulmonar. Del dia 22 de febrero de
1988: ambos pulmones se observan de morfologia nox-
mal.
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Cateterismo cardiaco. Del dia 20 de febero de
1989: se diagnostica estenosis de ambas arterias pulmo-
nares y estenosis aortica supravalvular. Sin evidencia de
insuficiencia mitral, tricaspidea o adrtica. Gradiente de
presion sistblico transadrtico: 105 mmHg. Gradiente de
presién pulmonar: 24 mmHg.

MANEJO ANESTESICO

Se medica al paciente una hora antes de la cirugia
con diacepam via oral 5 mgs, manteniendo ayuno desde
las 22 hrs. del dia anterior.

En quiréfano la monitorizacién operatoria se llevo a
cabo colocando electrocardiograma de superficie para
la toma de DII continuo. Se adapta baumanémetro
para toma de tensi6on arterial inicial en brazo derecho
se efectGa induccion anestésica con halotano por masca-
rilla y oxigeno al 100% a 4.5 Its X’ con sistema Bain.

Se colocan 3 venoclisis, en venas periféricas en ambos
brazos y yugular externa izquierda. Por punciéon se ca-
nula arteria radial derecha (ya que se intenté canular
la arteria radial izquierda encontrando obstruccién a la
introduccién del cateter, por haber estenosis a ese nivel),
para registro continuo de la presion arterial sistémica y
toma de muestras sanguineas. Para medir presién veno-
sa central se coloca cateter largo en brazo derecho a tra-
vés de la vena basilica.

Se manej6 anestesia general balanceada. Para facili-
tar la laringoscopia e intubacion se administré fentanyl
250 mcgrs, pancuronio 2 mgs y diacepam 5 mgs intrave-
noso.

Se le deja tubo endotraqueal Portex No. 26 sin glo-
bo; sonda nasogistrica, estetoscopio esofigico y termé-
metro nasofaringeo. La ventilacion fue controlada con
una ventilacién de 4.5 1/min. La mezcla inspiratoria
para manejo anestésico incluy6é halotano de .5 a 1 vol., %
'y oxigeno al 100%.

La presion venosa central inicial fue de 7 centime-
tros de agua. Mantenimiento anestésico con Fentanyl de
10 a 15 mcgrs/kg/hr.; halotano y oxigeno a concentra-
ciones ya mencionadas y relajante muscular pancuronio
2 dosis de 100 mcgrs/kg de peso al inicio de la cirugia y
durante la circulacién extracorpérea.

En el inicio de la circulacién extracorpérea se ad-
ministré6 metilprednisolona a 30 mgs/kg y tiopental a 8
mgs/kg para proteccién cerebral. Se llevé a hipotermia
moderada (28°C).

La proteccién miocéardica se llevd a cabo mediante
hipotermia cardiaca local (irrigacién de la cavidad peri-
cardica son soluci6n salina fria) y el uso de solucién car-
diopléjica cristaloide al inicio y 2 cardioplejias sangui-
neas subsecuentes.

Duraci6én de la derivacién cardiopulmonar: una ho-
ra 55 min. Pinzamiento de la aorta: una hora 18 min.
Sale de la derivacién cardiopulmonar con apoyo inotré-
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pico, dopamina a 5 mcgrs/kg/min. y calcio a 30 mgs/kg
de peso. Tiempo anestésico: 4 horas.

Se le lleva a terapia intensiva postoperatoria intu-
bado bajo efectos de los anestésicos con presion arterial
media de 60 mmHg, Frecuencia cardiaca de 110 x’,
presién de auricula izquierda de 15 mmHg, presién ve-
nosa central de 8 centimetros de agua. No habiendo in-
cidentes ni accidentes transanestésicos.

Postoperatorio. 6 horas después en terapia intensiva
el paciente se encuentra intubado con ventilador de
presion, volumen corriente de 300 cc./min, fraccién
inspirada de oxigeno de 40% y una gasometria con pH
7.34, Pc02 35, P02 73, HCO3 18 déficit de base —6.;
manteniendo P02 de 75 a 88 aGn extubado; habiendo
manejado antes de la cirugia P02 de 60 mmHg. El pa-
ciente ya se encontraba despierto con Glasgow de 10-11.
Frecuencia cardiaca 100x’ frecuencia respiratoria 16/
min. temperatura 37°C, presion arterial media de 78
mmHg. El gradiente de presién transaértico sistlico
postoperatorio fue de: 22 mmHg.

DISCUSION

Desde que Williams y col. describieron en 1961
cuatro casos que presentaban estenosis adrtica supraval-
vular, retardo mental, con facies caracteristica y otras
anormalidades, el interés por detectarlo o aumentado y
desde entonces lo han documentado y han incluido es-
tenosis multiples periféricas en arteria pulmonar y arte-
rias sistémicas; hipercalcemia idiopética cuya expresién
clinica va desde episodios de hipercalcemia lo suficiente-
mente severo para inducir dafio renal, o lesiones vascu-
lares maultiples, o retraso mental y displasia craneofa-
cial tipica u otras anormalidades menores, como la es-
tenosis pildrica o retraso en el desarrollo esquelético.

La estenosis supravalvular- aéruica es un estrecha-
miento en la aorta ascendente que puede ser localiza-
da o difusa originada en el margen superior del seno
de Valsalva. Tres tipos anatémicos son reconocidos:

El tipo reloj de arena es el méis comin, donde hay
una constriccién anular arriba del seno de Valsalva, es
producido por un marcado engrosamiento en la capa
media de la aorta.

El tipo membranoso es causado por un diafragma
semicircular fibroso o semifibroso alrededor de la aorta
produciendo estenosis central.

El tipo hipoplasico es el resultado de hipoplasia uni-
forme de la aorta ascendente extendiéndose a variables
distancias.

El paciente present6 el tipo anatémico “reloj de are-
na”, y el fenotipo descrito por Williams y col., inclu-
yendo deficiencia mental, estenosis de ambas arterias
pulmonares y facies de duende.

El tratamiento quirargico de este paciente consisti6
en realizar una apertura longitudinal de la aorta sobre
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la parte estrecha, se resecé el engrosamiento interno y
se ampli6 la aortotomia con un parche de gorotex de
forma oval. En este tipo de estenosis el tratamiento qui-
rargico no es curativo en la mayoria de los casos por
tratarse de patologias altamente evolutivas;” pero se
consigue un alivio sintomético y hemodinamico de im-
portancia.’ ®

En la estenosis aortica supravalvular, la obstruccién
al flujo ventricular izquierdo resultan por la hipertrofia
miocéardica concéntrica como respuesta de los sarcome-
ros al aumento de tension de la pared ventricular.

La consecuencia de esa hipertrofia es una disminu-
cién de la distensibilidad ventricular diast6lica, incre-
mento en la presion diast6lica final ventricular izquier-
da y una disminucién del gradiente de presién de perfu-
sibn diast6lica coronaria. Asi el aumento de la masa
muscular del ventriculo i- ,uierdo aumenta el consumo
miocardico de oxigeno.

Debido a que el ostium coronario esta muy préximo
a la estenosis adrtica, puede ocurrir disminucién del flu-
jo coronario.

En suma el tratamiento quirurgico ofre~e mejores
condiciones de vida, se ha visto que en el 85% de nifios
mayores de 3 afios hay disminucién de la hipertrofia
ventricular y consecuentemente del consumo miocardico
de oxigeno mejorando asi la funcién ventricular.

CONSIDERACIONES ANEST%CAS

Son similares al manejo del paciente con estenosis
adrtica valvular. Esto incluye: evitar la hipotension sisté-
mica; mantener una frecuencia cardiaca estable (porque
la sistole auricular es importante para mantener el volu-
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men del ventriculo hipertrofiado); mantener adecua-
dos volamenes intravasculares y una buena contractilidad
miocardica.

La técnica anestésica para nuestro paciente que pre-
sentaba ventriculo izquierdo hiperdinamico fue la anes-
tesia general balanceada con opiaceos, halotano y rela-
jante muscular. Para evitar la depresién miocérdica im-
portante se evitaron niveles superiores al MAC del halo-
genado para que el volumen sistdlico y la presion de
perfusién no se comprometieran. Como el volumen sis-
télico puede ser fijo en los pacientes con estenosis aorti-
ca supravalvular, el gasto cardiaco puede pasar a de-
pender de la frecuencia cardiaca y por tanto las frecuen-
cias cardiacas muy lentas condicionaran una disminu-
cién del gasto cardiaco y de la presion arterial; asi el
pancuronio al producir taquicardia evita la complicacion
antes descrita.

En cuanto a la proteccién cerebral en el paciente
administramos metilprednisolona y tiopental a 30 mg/kg
y a 8 mg/kg respectivamente. Se ha demostrado en va-
rios protocolos clinicos y experimentales que los barbita-
ricos tienen efectos benéficos en la proteccién cere-
bral.!> ' Dentro de los multiples métodos de proteccién
cerebral durante estados de bajo flujo cerebral se men-
cionan a: los bloqueadores del calcio (verapamil y lido-
flazine,'? o nimodipina'3), corticoesteroides, etc.

En conclusién: el manejo anestésico en cada caso
requiere conocer extensamente las anomalias presentes
en el paciente incluyendo el grado de hipertrofia y con-
tractilidad miocardica; es decir conocer la patologia y
fisiopatologia de la enfermedad que presente el paciente.
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