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europea de enfermedades raras 2005) (1) .Cada 
enfermedad caracterizada como “ rara”; en conjunto 
las enfermedades raras afectan entre el 4 y el 8% 
de la población en general (1). La mayoría afecta a la 
población pediátrica y se estima que el 30% de los 
niños  no sobreviven más allá de los 5 años (1), se 
cree además que el 80%  tienen una base genética 
(1), dichas enfermedades se encuentras clasificadas 
en los sistemas de  Orphanet por lo que clasifica las 
enfermedades en múltiples categorías (19).

La secuenciación del genoma (GS) y el exoma 
(ES) han evidenciado ser  de gran importancia en 
el diagnostico de enfermedades raras  pediátricas 
(1).El potencial diagnóstico y la accesibilidad en 
algunos centro clínicos  de países desarrollados 
hacen que estas pruebas sean más accesibles 
como pruebas clínicas para la identificación de 
dichas enfermedades (1).La variedad genética 
(alélica y locus ), la representación clínica variable 
(expresividad ), la penetrancia incompleta, los 
modificadores genéticos y los factores ambientales 
pueden dificultar la obtención de un diagnóstico 
especifico de una enfermedad rara (1). 

Perspectiva del acto preanestésico en la población 
pediátrica con diagnóstico de enfermedad rara

En la práctica clínica de la anestesia (y cuidados 
intensivos y terapéutica del dolor), un médico 
especialista promedio puede llevar a cabo entre 400 y 
500 procedimientos anestésicos al año. De entre todos 
estos pacientes muy pocos tendrán una enfermedad 
rara, y precisamente por ello sería retador para cada 
galeno esta labor.

Dada la amplia variedad de presentaciones clínicas 
en el paciente pediátrico, la planificación preoperatoria 
es imprescindible para evitar procedimientos 
innecesarios. Las cirugías deben evaluarse y se debe 
garantizar que cumplan con los siguientes criterios: 1) 
potencialmente salvadora de vidas; 2) puede prevenir 
el deterioro rápido del paciente; 3) puede prevenir 
la discapacidad o disfunción permanente; o 4) la 
imposibilidad de realizar la cirugía puede conducir a 
una progresión metastásica o infecciosa  (2)

Valoración preanestésica

En caso de cirugías electivas, se dispone de mayor 
tiempo para poder definir si la condición del paciente es 

Figura 1. Validación Prisma de búsqueda

Fuente:  Elaboración propia de los autores para fines de este estudio
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Lo usual en las enfermedades raras durante la 
Anestesia. en el paciente adulto y en el infante

Síndrome de Rett

El síndrome de Rett (RTT) es un trastorno 
genético poco común, es un trastorno mental que 
aparece en la infancia casi exclusivamente en 
mujeres y se identifica por un periodo inicial de 
crecimiento y desarrollo normal, seguido de pérdida 
progresiva de las habilidades  motoras adquiridas, 
habilidades lingüísticas y desarrolladas, apariencia 
de movimientos repetitivos de la mano , convulsiones 
y discapacidad intelectual (3). Los pacientes con 
RTT representan alteraciones  relacionadas con los 
músculos, control respiratorio anormal, disfunciones 
autonómicas, así como sensibilidades  a los fármacos 
sedantes como anestésicos volátiles, dificultad de 
las vías respiratorias y gastroesofágicas(3). Por lo que 
dichas intervenciones en estos pacientes propone 
un gran desafío, realizar una adecuada valoración 
perioperatoria es fundamental ya que esto conlleva a 
prevenir o intervenir a tiempo posibles complicaciones 
, se reportó en la literatura un  caso de una mujer de 
23 años quien requirió anestesia general para manejo 
de caries paciente compleja dado por diagnóstico de 
epilepsia , escoliosis dorsal marcada  y postración en 

cama (3), con alteraciones en la mandíbula en quien se 
implementó una valoración preanestésica adecuada 
incluyendo radiografía de tórax , química sanguínea, 
electrocardiograma y examen físico completo (3) .

Se empleo un plan anestésico con sevoflurano, 
rocuronio, infusión de remifentanilo, con requerimiento 
de entubación nasotraqueal por alteraciones 
morfológicas de la mandíbula, lidocaína con 
epinefrina para anestesia de infiltración intraoral, con 
administración de sugammadex antes de la extubación 
, con un resultado satisfactorio de procedimiento (3). 
Como complicaciones secundarias se reportó picos 
febriles y disminución de la saturación de oxígeno dando  
a lugar a neumonía (3), por lo que en los siguientes 
planes anestésicos  se incluyó el uso de desflurano 
cono anestesico de mantenimiento ,retardo en el inicio 
de la via oral y cambios posturales reduciendo de esta 
forma significativa las complicaciones posoperatorias 
(3).

Síndrome de moebius 

El síndrome de Moebius es un raro trastorno que 
involucra el control de nervios de la cara y ojos (4,5) 
caracterizado  por parálisis nerviosas faciales (VII) 
y abducens (VI) unilaterales, bilaterales simétricas 

Papilomatosis Alto riesgo de sobreinfección 

La osteogénesis imperfecta (OI) cuello corto , esclera azul  o gris , dentición defectuosa , coagulopatía 
enfermedad pulmonar restrictiva

Coagulopatía por deficiencia de factor X Sangrados inesperados

Síndrome de platipnea-ortodeoxia de hipoxemia posicional y disnea  en la posición vertical , pero pueden 
tener saturaciones de oxígeno normal en posición acostado

Feocromocitomas y paragangliomas

liberan grandes cantidades durante la presencia del tumor y posterior a 
la resección se disminuyen lo que durante la fase perioperatoria y  pos-
operatoria cambiante hace que se produzcan efectos secundarias como 
arritmias , crisis hipertensivas ,

Mucopolisacáridos Deformidades en vías aéreas

Neoplasia endocrina múltiple tipo 2A (MEN2A) hipotensión

Parálisis supranuclear progresiva disfunción óculo motora, inestabilidad postural, acinesia ,disartria y 
disfagia

Síndrome de Joubert Hipotonía muscular y ataxia

Síndrome de Eisenmenger Cardiopatías y arritmias intraoperatorias alta prevalencia de tromboem-
bolismos

Enfermedad de Rosai -Dorffman Afecciones generalizadas del sistema nervioso central

Fibromatosis Distrofias musculares del patrón respiratorio

Fuente: Elaboración propia de los autores para fines de este estudio
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en la producción  , privando de esta manera que los 
músculos se vuelvan más 6 sensibles al daño(8).

La afectación cardiaca en la DMD se caracteriza por 
el desarrollo de una miocardiopatía dilatada progresiva 
,que genera una insuficiencia cardiaca congestiva, 
insuficiencia cardiaca , anomalías de la conducción 
, arritmias ventriculares o supraventriculares lo que 
conllevan a riesgo de muerte súbita temprana (8).

Trastornos frágiles del espectro X

La mutación x frágil se caracteriza por una alteración 
de expansión en el gen de frágil retraso mental x1 , 
que conduce a una toxicidad del ARN a nivel celular 
(9).Esto genera que pacientes con premutacion sean 
susceptibles a las toxinas ambientales , que podrían 
verse reflejado en ataxias y pérdida de memoria (9).
Algunos reportes de casos han evidenciado que el 
uso de anestésicos podría reaccionar como toxinas 
potencialmente productoras de efectos secundarios 

en estos pacientes (9).

Síndrome de Potocki-Lupski 

El Síndrome de Potocki-Lupski (PTLS) es una 
enfermedad cromosómica rara con una incidencia 
estimada de 1/25.000 , es causada por la duplicación 
de un pequeño segmento del cromosoma 17 (17p11.2) 
(10) , la presentación clínica incluye hipotonía ,  falta 
de crecimiento , disfagia orofaríngeo , retardo en el 
desarrollo  y anomalías del comportamiento , además 
de cardiomiopatías congénitas , apnea del sueño 
y características dismórficas que se deben tener 
presente el manejo preanestésico (10) .Revisando 
la literatura se encontró un reporte de caso de una 
niña de 4 años quien se sometió a cirugía general 
de extropia (10). En la evaluación perioperatoria 
evidenciaron micrognatia , ligera disminución del tono 
muscular y retardo en el desarrollo neuromuscular, 
el habla y la cognición, en cuanto a los exámenes 

Figura 3. Papilomatosis laríngea

Fuente: Tomada con fines académicos  Ríos C, Rosio M. Manejo anestésico de paciente pediátrico con obstrucción severa de vía 
aérea causada por Papilomatosis. Gac médica boliv [Internet]. 2018 [cited 2023 Apr 27];41(1):67–70
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Coagulopatía por deficiencia de factor X

La coagulopatía  por deficiencia del factor x es 
una de las enfermedades más raras (13) el factor 
x   es una  glucoproteína plasmática  dependiente de 
la  vitamina  K  sintetizada en el hígado, y desempeña 
un papel esencial en la cascada de coagulación, ya 
que se activa ya sea por la vía extrínseca (Factor FVIIa 
de tejido), o por la vía intrínseca (FXIa y FVIIIa), y es 
la primera enzima en la vía común de la formación de 
trombina(13).Se encontró en la literatura un reporte de 
caso de una mujer de 26 años de edad con deficiencia del 
factor x de coagulación en donde se planteó resección 
de neoplasia ovárica , examen físico y pruebas de 
laboratorio fueron normales excepto sus tiempos de 
coagulación por lo que fue fundamental establecer 
dentro del plan prequirúrgico la administración de 
plasma fresco congelado antes de la inducción de 
anestesia y acido tranexámico, la pérdida de sangre 
fue escasa dado al remplazo de factor x por plasma 
fresco congelado , lo que contribuyó a minimización de 
riesgos , control de la homeostasia , y disminución de 
estancia en cuidados intensivos (13).

Síndrome de platipnea-ortodeoxia

El síndrome de platipnea-ortodeoxia (POS )es una 
condición rara de hipoxemia posicional y disnea  en la 
posición vertical , pero pueden tener saturaciones de 
oxígeno normal en posición acostado (14),se encontró 
en la literatura un reporte de caso de un paciente de 
70 años de edad quien fue llevado a prostatectomía 
radical , con evidencia de disminución de la saturación 
de oxígeno posterior a la inducción anestésica (14)
después de múltiples estudio se evidencio que el 
paciente presentaba foramen oval de patente , una de 
las causas del síndrome de POS ,por lo que se establece 
la importancia en este grupo de pacientes incluir en la 
valoración perioperatoria la búsqueda de falta de aire 
en la posición vertical y acostada (14).

A lo largo de este articulo hemos hablado de la 
importancia de la valoración preanestésica en todos 
los pacientes sometidos a procedimientos , así 
mismo la importancia de establecer individualmente 
un pan anestésico específico para cada paciente , de 
esta manera también es primordial la elección de los 
anestésicos a utilizar. Los anestésico volátiles se 
utilizan ampliamente en la medicina ,son seguros  , la 
hipersensibilidad y toxicidad pueden ocurrir en casos 
raros como en ciertos trastornos mitocondriales 
como el síndrome de leigh (15) ,en donde se debe tener 
especial cuidado.

Las técnicas anestésicas regionales se han vuelto 
un pilar fundamental en el manejo de pacientes con 
enfermedades raras , dado a que ayuda a la modulación 
del dolor ,  disminuyen el riesgo de depresión respiratoria 
y la hipoxemia ,como es el caso de los pacientes con 
células falciformes(16) en donde el pilar de manejo de 

dichos pacientes con los opioides; por lo que utilizar 
bloqueos neuro axiales puede ser una buena alternativa 
de manejo anestésico. Un examen físico y una 
revisión detallada de los sistemas son fundamentales 
en la evolución preanestésica , las enfermedades 
dermatológicas como por ejemplo la epidermólisis 
bullosa(17) también es un desafío complejo por lo que 
se debe realizar una extubación traqueal despierta para 
prevenir de esta forma la aparición de nuevas ampollas 
y sangrado de la vía aérea.

Feocromocitomas y paragangliomas 

Los feocromocitomas son tumores neuroendocrinos 
raros que secretan catecolaminas derivadas de 
células cromafinas de la medula suprarrenal (18), 
los paragangliomas son  tumores extrarrenales 
que se originan en células ganglionares simpáticas 
y parasimpáticas (18).Las catecolaminas como la 
epinefrina , la norepinefrina , y la dopamina son 
sintetizadas y secretadas a partir de todos los 
feocromocitomas y paragangliomas (18) , las cuales 
se liberan grandes cantidades durante la presencia 
del tumor y posterior a la resección se disminuyen lo 
que durante la fase perioperatoria y  posoperatoria 
cambiante hace que se produzcan efectos secundarias 
como arritmias , crisis hipertensivas ,  ansiedad , 
estreñimiento , sudoración ,por lo que además de la 
implementación de una anestesia adecuada se debe 
además optimizar el manejo con vasoactivos (18,21).

Mucopolisacaridosas

La Mucopolisacaridosas son un grupo de 
enfermedades metabólicas hereditarias raras 
causadas por la deficiencia de enzimas para degradar 
glucosaminoglicanos en el lisosoma con afectación 
progresiva que conlleva a un daño multiorgánico 
(20).A medida que la enfermedad progresa avanza 
la afectación de órganos por lo que son necesarias 
múltiples intervenciones para tratar problemas de 
oídos , garganta, nariz , malformaciones esqueléticas 
, articulares hernias , hidrocefalia y malformaciones 
valvulares (20).Por lo anterior se ha logrado establecer 
mediante reporte de casos la mayor incidencia de 
morbimortalidad perioperatoria asociada a esta 
patología  se da en los niños (20) se encontró  un reporte 
caso de 19 pacientes quienes fueron sometidos a 2 
procedimientos quirúrgicos con vías  aéreas difíciles 
dado por la anotomía y fisiología pulmonar en este 
tipo de pacientes por lo que conlleva a una valoración 
preanestésica exhaustiva que logre identificar aquellos 
factores de riesgo y de esta forma aplicar técnicas de 
intubación con equipos que faciliten estos accesos.

Neoplasia endocrina múltiple tipo 2A (MEN2A)  

La neoplasia endocrina múltiple  2A (MEN2A) es un 
síndrome raro que se presenta como carcinoma medular 
de tiroides , feocromocitoma e hiperparatiroidismo 

https://www.sciencedirect.com/topics/medicine-and-dentistry/retinol
https://www.sciencedirect.com/topics/medicine-and-dentistry/blood-proteins
https://www.sciencedirect.com/topics/medicine-and-dentistry/retinol
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rápida (26).

Mucopolisacaradosis 

La mucopolisacáridos es un grupo de enfermedades 
raras de almacenamiento lisosomal hereditarias 
que resultan de defectos en las enzimas lisosomales 
hereditarias involucradas en. La degradación de 
mucopolisacáridos (27).La  anestesia en este tipo de 
casos es compleja y más aun es el aseguramiento de 
las vías aéreas debido a sus múltiples deformidades 
de las vías aéreas superiores y a la disfunción cardiaca 
(27).

Acto anestésico riesgoso del adulto con enfermedad 
huérfana

Síndrome de Nicolaides-Baraitser

El  Síndrome de Nicolaides-Baraitser se caracteriza  
por  mutaciones en el gen SMRCA2, que afecta la 
remodelación de la cromatina y conduce a una amplia 
gama de síntomas que incluyen microcefalia, rasgos 
faciales distintos, convulsiones recurrentes y retraso 
mental grave(28).Se encontró el reporte de caso de un 
bebe de 22 meses que fue llevado a cirugía electiva de 
paladar hendido (28) , en su valoración preanestésica se 
evidencio cara estrecha , boca muy pequeña , y retardo 
en el desarrollo(28) ,la premediación estuvo a cargo de 
midazolam, gotas de oximetazolina nasal para facilitar 
la respiración nasal , la anestesia general estuvo a cargo 
de isoflurano , la entubación fue realizada con video 
laringoscopio sin complicaciones  , profundización 
de la anestesia con fentanilo y relajación muscular 
con rocuronio(28).Los anestésicos volátiles están 
relacionados con  la causa de una relajación  muscular 
leve,  por lo que esto podría conducir a complicaciones 
a complicaciones en caso de pacientes con deterioro 

del tono muscular(28).

EL síndrome de Fahr

El síndrome de  Fahr es un trastorno neurológico, 
psiquiátrico caracterizado por calcificaciones 
cerebrales bilaterales cuando se encuentra una causa 
secundaria de la calcificación que puede deberse a 
enfermedades (29).Se evaluó el manejo anestésico 
en un reporte de caso de  un paciente de 53 años  con 
indicación de laminectomía  debido a la osificación 
torácica del ligamento longitudinal anterior (29), como 
hallazgo importante en la valoración preanestésica 
se  reportó alteración en  los niveles séricos del calcio 
que fueron corregidos previo a la cirugía , la anestesia 
general estuvo a cargo de  propofol y  sevoflurano en 
el aire y oxigeno con remifentanilo , rocuronio como 
relajante muscular con entubación exitosa de la vía 
aérea , no se reportan complicaciones (29).

Síndrome de Koolen-de Vries

El síndrome de Koolen de Vries es una enfermedad 
causada por la microdeleción de 17q21 .31, incluyen 
hipotonía, retardo en el desarrollo, hipotonía, 
discapacidad intelectual moderada y dismorfismo 
(30).El informe de caso reporta un  niño de 21 
meses en quien paneaban  realizarle orquidopexia 
bajo anestesia general, tenía una discapacidad 
intelectual, dimorfismo facial  característico , 
traqueo/laringomalacia, foramen oval de patente  
y criptoorquidismo (30), debido a la condición 
compleja del paciente optaron por una reducción de 
opioide de acción prolongada  , mantener respiración 
espontanea  , realizar un bloqueo caudal y entubación 
endotraqueal , posterior a la intervención se reportó 
como complicación espasmo laríngeo  leve e hipoxia 
, resolviéndolo de forma inmediata con la posición 

Patología Condición relevante

Síndrome de Nicolaides-Baraitser Valoración preanestésica se evidencio cara estrecha , boca muy 
pequeña , y retardo en el desarrollo

EL síndrome de Fahr Como hallazgo importante en la valoración preanestésica se  
reportó alteración en  los niveles séricos del calcio

Síndrome de Koolen-de Vries Puede coexistir con mantener respiración espontanea

Deficiencia de carnitina
Examen preanestésico en dichos pacientes debe incluir elec-
trocardiograma ,  ecocardiografía , glucosa en sangre , carnitina 
, creatina quinasa y transaminasa sérica (31), teniendo como 
objetivo principal la optimización de la glucosa

Tabla 4: Enfermedades huérfanas del adulto y salvedades antes de la anestesia.

Fuente: Elaboración propia de los autores, para fines de este estudio
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Estancia hospitalaria 
< 2 días 
n = 130

>= 2 días 
n = 62

O IC del 95% valor p

Edad 15.01+/- 5.15 17,32+/- 6,04 1.08 1,03–1,14 0.008
Género hombre 64 (49,23%) 

mujer 66 (50,77%)
masculino 28 (45,16%) 
femenino 34 (54,84%)

0,85 0,46–1,56 0,598

Peso 49,57+/- 15,01 50,33 +/- 14,17 1.004 0,98–1,02 0,737
IMC 20.00 (18.18, 22.50) 19.00 (16.50, 21.00) 0,887 0,80–0,99 0.026
tipo FESS limitado 70 (53,85%) 

complejo 60 (46,15%)
limitado 28 (45,16%) 
complejo 34 (54,84%)

0,71 0,38–1,30 0.261

COMO UN Clase I 0 (0%) Clase I (0%) 1,87 0,96–3,67 0.067

Clase II 47 (36,15%) Clase II 15 (24,19%)
Clase III 83 (63,85%) Clase III 46 (74,19%)

Clase IV (0%) Clase IV (1,61%)
Pre-%FVC 101,0 (91,0, 110,0) 84,0 (63,75, 101,5) 0,96 0,94–0,97 <0,001

Pre-%FEV1 94,0 (81,75, 109,0) 73,50 (45,75, 93,8) 0,97 0,95–0,98 < 0,001

Pre-%FEV1/FVC 88,0 (83,0, 95,0) 84,0 (72,0, 92,3) 0,95 0,93–0,98 < 0,001

Antes del %FEF25–75 82,0 (61,0, 105,0) 51,5 (21,0, 81,0) 0,98 0,96–0,98 < 0,001

Post-%FVC 98,5 (87,8, 111,0) 84,0 (60,8, 98,5) 0,96 0,94–0,98 < 0,001

Post-%FEV1 94,0 (80,0, 106,0) 75,0 (42,0, 93,3) 0,97 0,96–0,98 < 0,001

Post-%FEV1/FVC 88,0 (82,0, 95,0) 85,0 (69,8, 91,0) 0,96 0,94–0,99 0.002

Después del %FEF25–75 83,0 (55,8, 104,0) 55,0 (22,8, 84,0) 0,98 0,97–0,99 < 0,001

Genético Homocigotos 37 
(28,46%)

Homocigotos 17 
(27,42%)

1.02 0,47–2,20 0.969

Heterocigotos 45 
(34,62%)

Heterocigotos 21 
(33,87%)

Desconocido 48 
(36,92%)

Desconocido 24 
(38,71%)

Complicaciones no respi-
ratorias de la FQ

1 (1, 2) 2 (1, 2) 1.11 0,77–1,58 0,58

Número de complica-
ciones no respiratorias 
de la FQ

0-23 (17,69%) 0-11 (17,74%)
1 a 50 (38,46%) 1 a 19 (30,63%)
2–48 (36,92%) 2-28 (45,16%)
3 a 9 (6,92%) 3-4 (4,84%)

Sinusitis crónica 83 (63,36%) 40 (64,52%) 1.03 0,55–1,94 0.928

insuficiencia pancreática 78 (59,54%) 41 (66,13%) 1.3 0,69–2,44 0.414

Enfermedad del hígado 12 (9,16%) 6 (9,68%) 1.05 0,38–2,95 0.921

Tabla 5: Análisis de factores de riesgo de estancia hospitalaria más prolongada después de procedimientos FESS.

Fuente: Tomado de Manzor M, Asztalos G, Yuki K. El papel de la prueba de función pulmonar en el tratamiento perioperatorio de paci-
entes con fibrosis quística. Medicina traslacional perioperatoria y del dolor. 2022;9(2):438
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específico. Aunque el uso de sugamadex en 
pacientes con trastornos neuromusculares no se ha 
establecido completamente y su papel en pacientes 
con distrofias y cardiomiopatía dilatada no está 
completamente conocido, se ha reportado su uso en 

pacientes con distrofias y cardiomiopatía dilatada;  a 
una dosis de 4mg/kg (dosis descrita para adultos) con 
recuperación del 100% de la función neuromuscular 
con mínimos eventos adversos cardiovasculares.  Por 
el contrario, la neostigmina puede desencadenar 

ALERTA 1 ALERTA 2 ALERTA 3 ALERTA 4 ALERTA 5 ALERTA 6 ALERTA 7 ALERTA 8 

C o n t r a i n d i -
cación absoluta 
para recibir re-
lajantes muscu-
lares despolar-
izantes como la 
s u c c i n i l c o l i n a 
y se debe ten-
er precaución 
con en el uso 
de anestésicos 
inhalados que 
pueden desen-
cadenar crisis 
de rabdomiólisis  
y la función car-
diaca

Los anestési-
cos inhalados 
pueden ser 
usados con 
p r e c a u c i ó n 
en niños con 
distrofias y se 
debe moni-
torizar los nive-
les de potasio, 
los niveles de 
creatinkinasa 
prequirúrgicos 
y la función 
cardiaca

Los pacientes 
con distrofias 
musculares de-
ben tener una 
r e c u p e r a c i ó n 
anestésica en 
unidades de vig-
ilancia intensiva 
especialmente 
en pacientes 
s i n t o m á t i c o s 
y garantizar 
buena anal-
gesia porqué 
disminuye las 
a l t e r a c i o n e s 
r e s p i r a t o r i a s 
coexistentes

Si existe de-
presión respi-
ratoria tras la 
reversión de la 
relajación neu-
romuscular se 
debe considerar 
posponer la ex-
tubación 24 a 48 
horas después, o 
considerar el uso 
de ventilación 
mecánica no in-
vasiva

Los antin-
flamatorios no 
e s t e r o i d e o s 
(AINES) se de-
ben utilizar con 
p r e c a u c i ó n 
porque también 
pueden desen-
cadenar crisis 
de rabdomióli-
sis.

Los pacientes 
con distro-
fia muscular 
tienen alto 
riesgo de ap-
nea y muerte 
tras la extu-
bación en las 
24 horas pos-
teriores a la 
cirugía

Para la ex-
tubación se 
re c o m i e nd a 
hacerlo con 
el paciente 
despierto y si 
fue necesario 
utilizar rela-
jantes mus-
culares no de-
spolarizantes 
se debe ga-
rantizar su 
r e v e r s i ó n 
c o m p l e t a 
para evitar la 
relajación re-
sidual.

I n d e p e n d i -
ente del agen-
te anestésico 
que se utilice, 
los pacientes 
con distrofias 
tienen un ries-
go elevado de 
complicaciones 
como: falla 
r e s p i r a t o r i a , 
rabdomiólisis, 
arritmias, paro 
cardiaco y re-
acciones pare-
cidas a la hiper-
termia maligna 
que necesitan 
un tratamien-
to sintomático 
agudo, pero que 
no resuelven con 
dantrolene

Tabla 6: Alarmas en el manejo anestésico y perioperatorio del paciente con DM

Fuente: Tomado modificado y adaptado de  42. Echeverry-Marín PC, Bustamante-Vega ÁM. Implicaciones anestésicas de las distro-
fias musculares. Colomb J Anesthesiol [Internet]. 2018 [citado 13 de agosto de 2023];46(3):228–39. Disponible en: http://www.scielo.
org.co/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0120-33472018000300228&lng=en&nrm=iso&tlng=es

Fuente: Tomado modificado y adaptado de  42. Echeverry-Marín PC, Bustamante-Vega ÁM. 
Implicaciones anestésicas de las distrofias musculares. Colomb J Anesthesiol [Internet]. 2018 [citado 13 de 
agosto de 2023];46(3):228–39. Disponible en: 
http://www.scielo.org.co/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0120-
33472018000300228&lng=en&nrm=iso&tlng=es 

Figura 7: Desafíos anestésicos  
 
 

 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
Fuente: Echeverry-Marín PC, Bustamante-Vega ÁM. Implicaciones anestésicas de las distrofias musculares. 
Colomb J Anesthesiol [Internet]. 2018 [citado 13 de agosto de 2023];46(3):228–39. Disponible en: 
http://www.scielo.org.co/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0120-
33472018000300228&lng=en&nrm=iso&tlng=es 

La obstrucción de la vía aérea puede darse en varios niveles. Comúnmente, la acumulación 

de la GAG puede impedir la identificación de la glotis y producir laxitud del tejido traqueal 

con distorsión. Es importante averiguar si el paciente ronca y el grado de obstrucción de la 

vía aérea durante el sueño. La prevalencia de apnea obstructiva del sueño es alta y el nivel 

de desaturación se correlaciona positivamente con hipertensión pulmonar, lo que sugiere que 

estos pacientes deben someterse a una polisomnografía de rutina. (43).  

MANEJO DE COMPLICACIONES: tienen que ver 
con el manejo de la vía aérea; en especial la alta 
posibilidad de ventilación e intubación difícil, 
obstrucción parcial y completa de la vía aérea con 
riesgo de edema pulmonar por presión negativa, 
problemas tras la extubación como estridor, 
colapso de la vía aérea inferior, con requerimiento 
de reintubación y traqueostomía de urgencia. 

REDUCIR MORTALIDAD: 
perioperatoria en los pacientes 
con MPS ya ha sido descrita, en un 
estudio de 932 pacientes 
sometidos a 4.762 
procedimientos, se reportó un 
riesgo diario de muerte a 30 días 
de 0,7% por procedimiento y 4,2% 
por paciente 

CONTROL FACTORES DE RIESGO: Obstrucción de 
la vía aérea. 

• Complicaciones pulmonares. 
• Riesgo de lesión medular. 

• Riesgo cardíaco. 

Figura 7: Desafíos anestésicos

Fuente: Tomado de Echeverry-Marín PC, Bustamante-Vega ÁM. Implicaciones anestésicas de las distrofias musculares. Colomb J An-
esthesiol [Internet]. 2018 [citado 13 de agosto de 2023];46(3):228–39. Disponible en: http://www.scielo.org.co/scielo.php?script=s-
ci_arttext&pid=S0120-33472018000300228&lng=en&nrm=iso&tlng=es
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Tabla 6: Desglosando el acto anestésico como tal.

Manejo Vía Aérea Inducción, Mantenimiento Y Manejo 
Intraoperatorio

Cuidados Posoperatorios Crucial

*Disponer de máscaras faciales 
de todos los tamaños y formas. 
También tener a la mano dis-
positivos avanzados, incluyendo 
una variedad de máscaras larín-
geas, tubos endotraqueales, ho-
jas de laringoscopio, fibrobron-
coscopio, video laringoscopios 
e incluso un cirujano listo para 
realizar una traqueotomía de 
emergencia. La laringoscopia 
directa para la intubación oro-
traqueal despierta será difícil. 
La manipulación de la vía aérea 
es mucho más fácil de realizar 
en pacientes con ventilación 
espontánea profundamente 
sedados.
*Como se ha mencionado 
anteriormente, la subluxación 
atlantoaxial secundaria a la 
hipoplasia/displasia odontoidea 
y la compresión del tronco del 
encéfalo y médula espinal puede 
ocurrir durante la hiperexten-
sión cervical y la inducción e 
intubación debe realizarse us-
ando estabilización en línea sin 
movimientos cervicales. Debido 
a que los depósitos hacen que 
sea extremadamente difícil pal-
par la tráquea, no se recomien-
da el uso de la intubación 
traqueal retrograda guiada por 
catéter ni la cricotiroidotomía. 
La intubación nasotraqueal 
y la traqueostomía a ciegas 
conllevan riesgos significativos 
y se recomiendan solo en situa-
ciones de emergencia

*Se prefiere anestesia general en 
los pacientes y no cooperadores 
con MPS y que sea dada por un 
anestesiólogo pediátrico en un 
centro de experiencia en estas 
patologías, en caso contrario y 
si es posible la anestesia local es 
preferible. Se debe planear un plan 
A y tener un plan B de rescate para 
el abordaje de la vía aérea. Cuida-
do especial debe tenerse con la 
sedación ya sea intravenosa o inha-
lada ya que puede precipitar y exac-
erbar la obstrucción de la vía aérea. 
La ketamina puede mantener per-
meable la vía aérea y la ventilación 
espontánea y permitir la intubación 
con fibrobroncoscopia. Técnicas de 
inducción inhalatoria preservando 
la ventilación espontánea también 
han sido usadas exitosamente
*Los relajantes musculares deben 
evitarse hasta que se logre la 
intubación. Los pacientes con MPS 
parecen no estar en mayor riesgo 
de hipertermia maligna. El manten-
imiento anestésico se realiza usual-
mente balanceado con remifentan-
ilo. En caso de que sea necesario 
el uso de relajantes musculares, 
se prefiere un relajante muscular 
no despolarizante de acción corta 
a intermedia con la disponibilidad 
de agentes para revertir, aunque la 
neostigmina nos traerá problemas 
adicionales con el aumento de las 
secreciones que pueden llegar a ser 
difíciles en el posoperatorio

*La extubación debe ser 
cuidadosamente planeada. Un 
intercambiador de tubo disponible 
para permitir la reintubación en 
caso de ser necesario es de gran 
ayuda, esto sirve como un dispos-
itivo puente, cuando la extubación 
exitosa es incierta; sin embargo, 
su uso puede promover la ob-
strucción y la irritación de las vías 
respiratorias en una vía aérea ya 
severamente estrecha
*. La extubación debe realizarse 
cuando el paciente este com-
pletamente despierto, tose 
vigorosamente y tiene un patrón 
respiratorio regular. Es mejor que 
sean extubado tan pronto termine 
el procedimiento quirúrgico, esto 
reduce el edema y permite la 
valoración del estado neurológico. 
Cuando se realizan cirugías de la 
columna cervical o de corrección 
de escoliosis, el paciente per-
manece en un período prolongado 
de tiempo en prono conducien-
do a edema de la mucosa oral y 
la lengua, causando dificultad 
respiratoria tras la extubación 
particularmente en pacientes con 
MPS IV y VI. El uso de una crema 
bucal con esteroides ayuda a 
reducir la inflamación. En caso de 
que se requiera la intubación por 
varios días, previo a la extubación 
debe hacerse una fibrobronco-
scopia para evaluar la presencia 
de coágulos, detritos o edema 
laríngeo, así como también hacer 
un test de fugas.

*El posoperatorio 
se recomienda 
en una unidad de 
monitoreo estricto 
de signos vitales y 
de los parámetros 
de oxigenación 
con equipos de vía 
aérea rápidamente 
disponibles en 
caso de emergen-
cias

Fuente: Tomada con fines académicos de la 43.Enfoque anestésico en pacientes con Mucopolisacaridosas [Internet]. Revista 
Chilena de Anestesia. Sociedad de Anestesiología de Chile; 2023 [citado 13 de agosto de 2023]. Disponible en: https://revistachile-
nadeanestesia.cl/revchilanestv53n1-05/
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