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INTRODUCCION

Introducciodn: El sindrome de deleccion 22g11.2 es un cuadro de anomalia
del desarrollo, caracterizado por una microdeleccion de tres megabases en
el cromosoma 22q11. Este problema se asocia a una variedad de fenotipos
clinicos, entre ellos, el sindrome de DiGeorge, el cual se caracteriza por
alteraciones cardiovasculares, orofaringeas, inmunoldgicas, endocrinas
y neuroldgicas. Caso clinico: Presentamos el caso de un nifio de 12
meses de edad diagnosticado como portador del sindrome DiGeorge que
fue sometido a anestesia general inhalatoria para la canalizacion de una
via central dirigida por ecografia. Discusion: Revisamos los problemas
potenciales para la conducta anestésica de los pacientes diagnosticados
con sindrome de DiGeorge.

Palabras clave: Sindrome de DiGeorge, sindrome de deleccién 22q11.2.

SUMMARY

Background: 22g11.2 Deletion syndrome is a condition of abnormality de-
velopment, characterized by a three-megabase microdeletion in chromosome
22q11. This problem is associated with a variety of phenotypes clinicians,
including DiGeorge syndrome, which is characterized by cardiovascular,
oropharyngeal, immunological, endocrine and neurological disorders. Case
report: We report a 12-month age diagnosed as having DiGeorge syndrome
who underwent inhalational general anesthesia for the channeling of a central
line run by ultrasound. Discussion: We studied the potential problems for the
conduct Anesthesia for patients diagnosed with DiGeorge syndrome.

Key words: DiGeorge syndrome, 22q11.2 deletion syndrome.

nes orofaringeas, inmunoldgicas, endocrinas y neurop-
siquiétricast?. Presenta una incidencia anual de 14 por

El sindrome de deleccién 22g11.2 es una anomalia del
desarrollo caracterizado por la microdeleccion de tres
megabases en el cromosoma 22q11® que se asocia a una
variedad de fenotipos clinicos que incluyen: el sindrome de
DiGeorge, el sindromevelocardiofacial, laanomaliafacial
conotruncal y defectos cardiacos congénitos esporadicos
o familiares.

El sindrome de DiGeorge es de tipo congénito y se
caracteriza por presentar defectos cardiacos, alteracio-

100,000 nacidos vivos®. El diagndstico se realiza por
los datos clinicos mencionados y por la presencia de una
microdeleccion en el cromosoma 22g11.2 objetivada por
fluorescencia®. Por todo €llo, la conducta anestésica de
los pacientes diagnosticados con sindrome de DiGeorge
es un reto para el anestesiologo y en consecuencia para el
manejo perianestési co.

Presentamos el caso de un paciente diagnosticado con
sindrome de DiGeorge de 1 afio de edad que fue sometido
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a una anestesia general inhalatoria para la canalizacion
de una via central dirigida con ecografia para nutricion
parenteral.

Los problemas que surgen de la conducta anestésica en
los pacientes con sindrome 22g11.2DS son expuestos para
discusion.

CASO CLINICO

Paciente de 1 afio de edad y 6 kg de peso; diagnosticado con
sindrome de DiGeorge que se somete aanestesiageneral para
la canalizacion de unavia central dirigida por ecografia con
fines de nutricién parenteral.

Al realizar la valoracion preanestésica se clasifica como
ASA 111 d objetivar enlos antecedentes personal es ductus ar-
terior no corregido, hipoparatiroidismo, inmunodeficienciade
linfocitos T, fenotipo compatible con sindrome de DiGeorge
(cuello corto, hiperterolismo, estrabismo, bajaimplantacién
deorejas, micrognatia), retraso mental y psicomotor contalla
y peso bajo.

El paciente presenta alaexploracion fisicacomo datos de
interés un soplo sistolico I/I1 'y mallampati 11, resto normal.
Analitica dentro de los parametros de la normalidad.

El procedimiento fue llevado a cabo bajo anestesia gene-
ra inhalatoria. Se realiz6 intubacion orotragueal mediante
laringoscopia de vision directa, visualizandose Cormack |,
con tubo endotraqueal de 4°5 sin neumotaponamiento man-
teniendo la ventilacion espontanea.

Seadministré en lainduccion sevofluorano a 6% mediante
mascarilla facial, el mantenimiento se realiz6 con sevofluo-
rano a 2% y no se considerd necesaria la administracion de
ninguin analgésico ni relajante muscular durante lainterven-
cién. Se monitorizo a paciente de forma continua con ECG,
SpO,,, etCO, y PANI, manteniéndose en todo momento estable
hemodinamicamente y con una SpO, del 98-99%, sin perder
la ventilacion espontanea.

Se canaliz6 vena yugular interna derecha dirigida
mediante ecografia sin incidencias. Al finalizar inter-
vencion se extubo al paciente en ventilacion espontanea
sin retirar gases, en estado de hipnosis. Posteriormente
se retiraron los gases y se realizé apoyo ventilatorio
mediante mascarilla facial hasta que el paciente se
encontro total mente despierto, con nivel de conciencia
y reflejos de vias respiratorias recuperados. Duracién
del procedimiento total: 45 minutos, tras lo cual fue
trasladado a la Unidad de Reanimacién Postanestésica.
Alli fue monitorizado con ECG, SpO, y PANI, mante-
ni éndose establ e hemodinamicamente; pautamos analgesia
con AINES. Tras 2 horas de ingresado en esta unidad y de
mantenerse establ e hemodindmi camente en todo momento,
con buena mecanica ventilatoria, saturando al 93% sin
aporte de oxigeno se envia a planta.

DISCUSION

El sindrome de DiGeorge es una malformacion congénita
multiple originada por una alteracién durante la embriogé-
nesis. Se cree que es debida a trastornos en el desarrollo del
tercer y cuarto arco faringeo embrionario como resultado de
la migracion anémala de las células de la cresta neural. Los
Organos afectados seran por lo tanto los derivados de estos
arcos® (Figura 1). En unaembriogénesis normal estos arcos
dan lugar ala cabeza, € corazdn, la glandula parétiday €l
timo®.

Es fundamental parael anestesidlogo, el conocimiento de
los sistemas implicados en estaenfermedad pararealizar una
correcta conducta anestésica.

Entre los defectos cardiacos que presentan los sujetos
diagnosticados con sindrome de DiGeorge se encuentran la
tetralogia de Fallot en 35%, defectos del septum ventricular
en 14%, interrupcion del arco adrtico en 14%y atresiade la
arteriapulmonar en 10%®). También pueden encontrarse otras
anomalias como hipoplasia del ventriculo izquierdo, tronco
arterioso'y trasposicion delasgrandesarterias®. Por todo ello,
serecomiendaunaval oracién cardiacaprevia, sempre que sea
posible con larealizacién de un ECG y ecocardiografia, para
poder valorar lacontractilidad cardiacay €l gasto cardiaco. Se
recomiendalael eccion de unainduccién inha atoriasuave con
el fin de no ocasionar unasituacién de bajo gasto, que podria
comprometer el estado hemodinamico de estos pacientes. Se
considera el sevofluorano de eleccidn en estos pacientes, ya
gue éste no produceirritacién en lasvias aéreasy presentaun
perfil de estabilidad hemodinamica, o que permite un mante-
nimiento anestésico muy seguro. En nuestro caso se realizo
lainduccién de forma paulatina con este gas incrementando
la CAM del gas progresivamente manteniendo al paciente
estable hemodinamicamente en todo momento.

Ladismorfiafacia tipica en estos pacientes incluye cara
alargada, hipertel orismo ocular, estrechamiento delasnarinas,
implantacion baja de orejas, boca pequefia y retrognatial”).
Ademés se pueden encontrar anomaliasdel paladar, faringeas
y traqueal es en un 30% de los pacientes® (Figura2). De esta
manera, la hipotonia de la faringe puede ocasionar en estos
pacientes apnea obstructiva del suefio. Ademas es frecuente
la aparicion de otitis medias serosas recurrentes como resul -
tado de la hipoplasia en las trompas de eustaquio®. Estas
alteraciones, sobre todo la boca pequefia, laretrognatiay las
alteracionesfaringotragueal es pueden hacer lainsercion dela
mascarillalaringeay la intubacion traqueal dificil; por ello,
se cree prudente tener ala mano un fibrobroncoscopio antes
deredizar €l primer intento de intubacién orotraqueal. Este
paciente presentaba retrognatia y boca pequefia. Se decidio
intubacion endotraqueal mediante laringoscopia directa que
serealizé en el primer intento sinincidencias. A pesar deesto,
se recomienda, siempre que sea posible, lainsercion de una
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3° arco arterial adrtico (anomalias

1° Arco braquial
(dismorfismo
facial)

Diverticulo tiroideo
(hipotiroidismo)

Paratiroides timo
(hipoparatiroidismo
inmunodeficiencia)

mascarillalaringea en estos pacientes, ya que se consigue €l
control delaviaaéreade unaformasencillay comoda; sobre
todo para un anestesi 6logo que no esté habituado a abordaje
delavia aérea de un nifio.

Lahipoplasia del timo que se describe en estos pacientes
puede ocasionar ateraciones en la inmunidad mediada por
célulasT. Por €llo, estos pacientes suelen presentar infeccio-
nesrepetidas, especialmenteinfeccionesdel tracto respiratorio
superior®, Las muertes de los enfermos de sindrome de
DiGeorge por causa infecciosa son de 1%(®). Este paciente
no presentd ninguna infeccidn activay no fue necesario ad-
ministrar ninglin antibiético de forma profiléctica

Estos también suelen presentar hipoplasia de la glandula
parotidea, por ello sufren frecuentemente de episodios de
hipocalcemia®@. La mayoria de estos sujetos se encuentran
tratados con suplementos de cal cio de formacroénica. Durante
larealizacion de unaintervencidn en estos pacientes se reco-
mienda la determinacion seriada de los niveles de calcio en
sangre paraevitar de estaformalahipocal cemia. Este paciente
se encontraba tratado de forma crénica con suplementos de
calcio. Susnivelesde calcio en sangre durante laintervencion
se mantuvieron en rango de normalidad.

de la arteria carotida)

4° arco arterial adrtico
(arco adrtico interrumpido)

6° arco arterial aortico
(ductus arterioso persistente)

Migracion defectuosa de células
de la cresta neural

Tronco arterioso

Aorta descendente

Figura 1. Embriologia de la
terceray cuarta bolsa faringea.
(Foto modificada http://medici-
na.ufm.edu/cms/es/Sindrome-
DiGeorge)

Figura 2. Dismorfia facial en paciente con sindrome DiGeorge.
(Foto modificada http://immuneweb.xxmu.edu.cn/images/19/
figure19-04.jpg)
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Otras ateraciones que se pueden encontrar en estos pa-
cientes son: retraso mental, retraso en las habilidades del
lenguaje y desordenes psiquidtricos®19), Estos datos son
muy importantes para evaluar en una visita preanestésica
con €l fin de valorar la posible colaboracion del paciente en
determinadas situaciones como por ejemplo en el caso deuna
intubacion dificil (presente en la mayoria de los casos). En
€l presente caso, €l paciente tiene retraso mental, haciéndolo
por lo tanto, no colaborador.

Se concluye que los pacientes con sindrome de DiGeorge
presentan diversas ateraciones cardiacas, inmunoldégicas,
orofaringeas y endocrinas que deben de ser evaluadas pre-
viamente ala anestesiay lacirugia.

Laconductaanestésicade estos pacientes se puede resumir
en las siguientes recomendaciones:

Realizar una induccion inhalatoria suave manteniendo a
paciente estable hemodinamicamente, con €l fin de man-
tener un gasto cardiaco aceptable.

Se debe considerar como posibleviaaéreadificil teniendo
los dispositivos adecuados para el manejo de ésta, dispo-
nibles fundamental mente mascarillalaringeay fibrobron-
COSCOpi 0.

Realizar profilaxis ATB, siempre y cuando se considere
necesario teniendo en cuenta que estos pacientes presentan
un déficit deinmunidad celular, haciéndol o mas suceptible
acontraer infecciones.

Realizar determinaciones seriadas del calcio en sangre
durante la intervencién para €l control continuo de estos
niveles, con €l fin de tratar una posible hipocalcemia pre-
cozmente.
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