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RESUMEN

Introduccion. La osteogénesis imperfecta es una enfermedad
congénita rara del tejido conectivo, con mayor incidencia en
mujeres. Puede ser causada por mutacion en uno de los genes que
codifican el colageno, proteinas involucradas en la modificacion
postraduccional o el procesamiento del mismo, asi como defectos
de diferenciacion y funcion de osteoblastos. Sus manifestaciones
clinicas incluyen la susceptibilidad a las fracturas oseas y retraso
del crecimiento, asi como compromiso del tejido conectivo de
otros 6rganos, con morbimortalidad variable.

Caso Clinico. Paciente masculino de 25 afios con diagndstico de
osteogénesis imperfecta y antecedente de fracturas de repeticion
que ingresa para tratamiento de osteosintesis por fractura de fémur
izquierdo.

Conclusion. En la practica de la anestesia, el anestesiélogo se
encuentra con pacientes con enfermedades congénitas raras que
representan un desafio debido a complicaciones asociadas con la
enfermedad.

Palabras Clave. Osteogénesis imperfecta, Enfermedad de huesos
fragiles, Colageno tipo I, Anestesia.

ABSTRACT

Introduction. Osteogenesis imperfecta is a rare congenital disease
of connective tissue, with a higher incidence in women. It can
be caused by mutation in one of the genes that encode collagen,
proteins involved in post-translational modification or collagen
processing, as well as osteoblast differentiation and function
defects. Its clinical manifestations include susceptibility to bone
fractures and growth retardation, as well as the compromise of
the connective tissue of other organs, with variable morbidity and
mortality.

Clinical case. 25-year-old male patient with a diagnosis of
osteogenesis imperfecta and a history of recurrent fractures
admitted to the treatment of osteosynthesis due to a left femur
fracture.

Conclusion. In the practice of anesthesia, the anesthesiologist
encounters patients with rare congenital diseases that represent a
challenge due to complications associated with the disease.

Keywords. Osteogenesis imperfecta, Fragile bone disease, Type |
collagen, Anesthesia.
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INTRODUCCION

La Osteogénesis imperfecta (OI) es una displasia esquelética
hereditaria, que comparte una etiologia relacionada con el colageno
tipo I, presenta una incidencia de 1/10000-25000 nacimientos en
el mundo ?. Las caracteristicas clinicas mas comunes incluyen
fragilidad y deformidad 6sea, asi como deficienciaen el crecimiento.
Los sintomas variables adicionales asociados incluyen esclerdtica
azul, pérdida auditiva, dentinogénesis imperfecta, hipercalciuria,
deficiencia en las capacidades pulmonares, disfuncion valvular
cardiaca, siendo la insuficiencia adrtica la mas frecuente, seguido
del prolapso de la valvula mitral y diseccion de aorta (27,

La clasificacion de Sillence original (tipos I-IV), que precedio
a la identificacién de las causas moleculares de la OI, se basa
en criterios genéticos, mutaciones autosémicas dominantes en
COL1A1 o COL1A2, que alteran directamente la cantidad o la
estructura primaria del colageno tipo I, dando las caracteristicas
radiologicas y clinicas (9. La comprension de la Ol como un
trastorno relacionado con el coldgeno ha permitido una descripcion
mas especifica de la Ol en 18 subtipos funcionalmente relacionados
segun las caracteristicas clinicas, la histologia 6sea, los patrones de
herencia y las causas genéticas. La OI ahora se clasifica segun las
distinciones histologicas y las caracteristicas fenotipicas (tipos V
y V1), los patrones de herencia autosémica recesiva de mutaciones
en genes que codifican proteinas involucradas en la modificacion
postraduccional (tipo VII-IX) o el procesamiento y la reticulacion
(tipos X-XII) de colageno y defectos de diferenciacion y funcion
de osteoblastos (tipos XIII-XVIII) ¢-26.7,

La gravedad fenotipica es extremadamente variable, oscila desde
la letalidad en el periodo perinatal hasta los casos mas leves que se
presentan como una condicion osteopordtica (-1,

Los pacientes afectados tienen multiples fracturas desde la infancia,
tanto traumatismo espontaneo como fracturas relacionadas con
un minimo esfuerzo fisico @*. El 65% de las fracturas en estos
pacientes se encuentran en miembros inferiores %9,

El diagnéstico de esta enfermedad es basicamente clinico, en
funcion a los hallazgos, perinatales y postnatales del individuo.
Radiograficamente se determinara la disminucion en la densidad
y matriz mineral de los huesos, multiples fracturas, presencia de
matrices exuberantes y alteraciones metafisiarias. La biopsia de
tejido epitelial y osea, acompafiado de cultivos de fibroblastos
ayudara al diagnostico ©.

La prevencion de las fracturas es el manejo mas apropiado, apoyado
con terapia fisica y soportes 6scos. El manejo quirtrgico solamente
esta indicado en la reparacion de las lesiones o la correccion de las
mismas, apoyado con el uso de medicamentos que fortalezcan la
matriz 0sea, como la hormona de crecimiento o bifosfonatos ©.
Las fracturas desplazadas deben ser cuidadosamente alineadas
y enyesadas, diversos estudios indican que el indice de migracion
de clavos y re fractura es alto >,

En caso de intervencion quirurgica de un paciente con OlI,
la preparacion adecuada y la evaluacion preoperatoria son
importantes, como es la eleccion de la técnica anestésica, la
correcta identificacion de factores de riesgo y la optimizacion de la
salud antes de la cirugia 7.

Caso clinico

Paciente masculino de 25 afos de edad, peso 60 kg, estatura 1.55
m, peso ideal 52.9-26 kg, peso corregido 54.7 kg. Sin antecedentes
heredofamiliares de relevancia. Diagnoéstico de osteogénesis
imperfectarealizado a los 10 meses de edad por historial de fracturas
de repeticion y estudios radiograficos. Refiere diecisiete fracturas
previas, de las cuales dos necesitaron de abordaje quirtrgico a los
7y 11 afios de edad respectivamente, ambos eventos bajo anestesia
general, sin complicaciones aparentes.

Presenta caida de su propia altura, datos clinicos y radiograficos
indicativos de fractura de fémur izquierdo, programado para
osteosintesis de forma electiva. En la valoracion anestésica no
refiere otro antecedente patologico de importancia.

Ficura 1. Radiografia AP de miembro pélvico izquierdo, se muestra
fractura y alteracién en la densidad del hueso.
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Examen fisico: signos vitales dentro de parametros normales.
Cara en forma triangular, escleras blancas, limitacion a la flexo
extension de cuello, escoliosis dorso lumbar, térax en tonel,
amplexion y amplexacion disminuidas, ruidos cardiacos ritmicos,
de buena intensidad y frecuencia, abdomen blando, depresible, no
doloroso, curvatura anormal en extremidades superiores, cicatrices
y deformacion en ambas extremidades inferiores, Daniels 1/5 en
miembros pélvico izquierdo, Daniels 3/5 en miembro pélvico
derecho, llenado capilar menor a dos segundos, sin edema.

En la valoracién de via aérea presenta apertura bucal grado II
(2.7cm), Mallampati grado 2, Patil Andreti grado II (6cm), Bell
House Dore grado I, distancia esternomentoniana clase III (12cm),
protrusion mandibular grado I, dentinogénesis imperfecta, con
puente fijo en arcada dentaria superior. indice de prediccion de
intubacion Dificil (IPID) de 10 puntos (discreta dificultad, no
requiere de maniobras adicionales). Exdmenes de laboratorio
prequirtrgicos (QS4, ES6, tiempos de coagulacion) dentro de
parametros normales. En la biometria hematica (BH) se observa
discreta trombocitopenia  (124,000/uL). Electrocardiograma
(ECQ) ritmico, frecuencia cardiaca de 60 lpm, eje a la izquierda,
sin datos de isquemia o necrosis.

ASA 11, riesgo tromboembolico calculado con escala de Caprini
modificada alto (5 puntos), riesgo hemorragico alto. RAQ E2B.

Se solicita un paquete globular y un plasma fresco congelado a
disposicion durante el trans anestésico.

Ficura 2. Radiografia AP de miembro pélvico, se muestra fractura y
alteraciones en la densidad del hueso.

Asullegadaa quirdfano se realiza monitorizacion basicano invasiva
(tension arterial, frecuencia cardiaca, saturacion de oxigeno,
electrocardiograma), con signos vitales normales, canalizacion via
venosa periférica #18 en miembro superior izquierdo.

Se cuenta con dispositivos supragloticos de rescate en caso
necesario.

Preoxigenaciéon con mascarilla Facial con Fi02 100% por 3
minutos. Induccién anestésica con midazolam 0.03mg/Kg,
fentanilo Smecg/Kg, Propofol 2mg/Kg. Bloqueador neuromuscular
cisatracurio 0.1mg/Kg. Intubacioén orotraqueal con laringoscopia
directa al primer intento, Hoja MAC #3, Cormack Lehane 1, se
coloca tubo Murphy #7.5fr, neumotaponamiento 6¢cc, comprobada
ventilacion simétrica bilateral, columna de aire y capnograma se
fija a 22cm de la arcada dentaria.

Ventilacion mecanica controlada por volumen, con los siguientes
parametros ventilatorios: volumen tidal 6ml/Kg peso, frecuencia
respiratoria de 11 rpm, PEEP 7 cmH20O, L:E 1:2.

Mantenimiento anestésico balanceado, administrando CAM
Sevoflurane 0.7. Hidratacion con solucion Hartman a temperatura
ambiente, 850cc, balance de liquidos neutro. Hemodinamicamente
estable.

Medicacion administrada durante el trans quirtrgico: analgesia
basada en Ketorolaco 1mg/Kg, prevencion de nausea y vomito
posoperatorio con ondasetron 0.15mg/Kg.

Ficura 3. Anatomia de paciente con Ol.
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Duracién de procedimiento quirtrgico 100 min, sangrado 300mL,
uresis no cuantificada. Una vez terminada la cirugia se descontinta
el anestésico inhalatorio, recuperada la mecanica ventilatoria y
reflejos protectores de via aérea integros, se procede a extubar, sin
complicaciones.

El paciente es transportado a la unidad de cuidados posanestésicos,
donde es entregado al personal de dicha dependencia
hemodindmicamente estable, con ventilacion espontanea, Aldrete
9, Ramsay 2, EVA 0. Se reporta estable.

Durante todo el periodo perioperatorio, el paciente es manejado
con precaucion para evitar lesiones osteotendinosas y musculares.
Fue dado de alta hospitalaria en su segundo dia posoperatorio.

DISCUSION

En los reportes bibliograficos se observa una mayor prevalencia
de OI en el género masculino en pacientes intervenidos, con una
edad que oscila entre 1 a 25 afios, sin enfermedades asociadas en la

mayoria, lo cual concuerda con la presentacion de nuestro paciente
(5,7,11)

La preparacion adecuada y la evaluacion preoperatoria son
importantes, como es la eleccion de la técnica anestésica. La
correcta identificacion de factores de riesgo y la optimizacion de
la salud antes de la cirugia, debe conducir a un curso de anestesia
sin incidentes .

La implicacion anestésica de la Ol incluye intubacion dificil
relacionado a movilidad anormal de la columna cervical, dientes
fragiles, luxacion odontoaxial y resigo de fracturas mandibulares
GLILIZIY - Se ha reportado el uso exitoso de mascarilla laringea,
fibroscopio, fastrack y airtrack ©'®. Estos pacientes también
presentan disfuncion plaquetaria con un mayor riesgo de sangrado,
anomalias cardiovasculares ©¢7, tendencia a desarrollar hipertermia
maligna y no maligna ®!9 y problemas con el posicionamiento
del paciente debido a huesos fragiles 7% 14151619 nor 1o que es
importante disponer de hemoderivados, equipo para rescate la
via aérea, carro rojo y medidas para posicionamiento en caso
necesario.

En paciente con diagnéstico de Ol al administrar anestesia regional,
se debe evaluar el perfil de coagulacion debido al aumento asociado
en el tiempo de sangrado a pesar del recuento normal de plaquetas,
se encuentran casos de éxitos en la literatura a pesar del dificil
abordaje por malformacion en la columna (%1,

Al menos el 50% de estos pacientes tienen niveles elevados de
tiroxina sérica. La anestesia regional facilita la deteccion temprana
de la tormenta tiroidea ¥.

Respecto a la anestesia general, Karabiyik et al han recomendado
P g y

TIVA, mientras que Malde et al han usado con éxito anestesia
general balanceada 419,

En nuestro caso se optd por anestesia general balanceada dadas
las malformaciones en la columna que complicaban el abordaje
regional asi como la presencia de un IPID favorable.

La cifoescoliosis asociada con alteraciones en la forma del
torax pueden disminuir la capacidad vital, con la hipoxemia
arterial resultante debido a la falta de coincidencia de perfusion-

Ficura 4. Térax en tonel en paciente con osteogénesis imperfecta.

ventilacion, por lo tanto es importante preoxigenar adecuadamente
al paciente y ajustar los parametros ventilatorios de acuerdo a
sus caracteristicas, en la literatura se sugiere usos de PEEP en
parametros de 7-10 cm H2O, como se utilizé con este paciente,
con buena parametros de CO2 espirado 11,

Se ha observado en estos pacientes tendencia a desarrollar
hipertermia maligna y no maligna ¢!

La anestesia con sevoflurane es razonable con pacientes pediatricos
con via aérea dificil anticipada o acceso vascular dificil asi como
para mantenimiento de la anestesia en pacientes adultos (%29,

Durante la cirugia todos los puntos de presion deben estar bien
acolchados y la colocacion del paciente junto con el transporte
debe ser delicada para evitar la aparicion de nuevas fracturas %
418 por lo que es importante una manipulacion cuidadosa durante
todo el trans anestésico para evitar fracturas agregadas.

Para el monitoreo de la presion arterial, los manguitos de presion
sanguinea automatizados pueden ser peligrosos ya que el inflado
excesivo puede provocar fracturas * '®, en nuestro paciente se
modificaron los patrones de limite de insuflado para evitar lesiones
agregadas.
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CONCLUSION

Con el advenimiento de nuevas tecnologias en cuanto al diagndstico
y tratamiento en pacientes con osteogénesis imperfecta, cada vez
se presenta un mayor numero de reportes de pacientes con OI
que se someten a cirugias de caracter electivo, por lo que resulta
relevante plantearnos estrategias para el mejoramiento anestésico
en estos pacientes.

La literatura presenta informes de casos exitosos de conductancia
de cirugia bajo anestesia general en estos pacientes, con
menores complicaciones respecto a técnicas regionales; sin
embargo, es importante recordar que el manejo anestésico de la

osteogénesis imperfecta impone un reto en el mantenimiento de
la homeostasis por sus alteraciones asociadas: hematologicas,
cardiacas, pulmonares, farmacocinéticas, vulnerabilidad durante
el perioperatorio, manifestaciones esqueléticas adicionales e
implicaciones en el manejo de la via aérea. Por ello, es importante
evaluar de forma integral al paciente, tomando en cuenta las
condiciones basales para asi elegir la técnica anestésica mas
adecuada.
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