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CONCEPTO Y FISIOPATOLOGIA

La acondroplasia es la forma mas frecuente de enanismo (1,5:10.000 nacimientos)’. Es una
osteocondrodisplasia (tabla I) con un crecimiento desproporcionado, debido a la disminucion
de la formacion de hueso endocondral y a una sintesis defectuosa del cartilago en las epifisis.
El periostio y los huesos membranosos no estan afectados y en ellos el cartilago articular es
normal. Estas alteraciones conducen a la formacion de unos huesos tubulares cortos en las
extremidades, mientras que el tamafio de la cabeza y del tronco es normal. Estas deformidades
no aumentan después de la adolescencia y la altura que suelen alcanzar es de unos 120 cm en
mujeres y 130 cm en varones®>.

Aunqgue la acondroplasia se transmite por herencia autosdémica dominante, el 80% de los

casos son consecuencia de mutaciones espontaneas, especialmente en padres de edad
2

avanzada“.

Ademas de la corta estatura, las principales alteraciones que encontramos en los pacientes
acondroplasicos son:



1. Neurologicas y craneales. La base del craneo se desarrolla mal porque estd formada
por hueso endocondral, mientras que el resto de los huesos de la calota craneal crecen
normalmente. Este desarrollo disarmonico produce una calota relativamente grande con una
pequefia base craneal y genera una estenosis del foramen magno, que puede originar una
compresion del bulbo y de la médula cervical, produciendo diversas complicaciones
neuroldgicas (mielopatias y tetraparesia) y respiratorias (sindrome de apnea del suefio), asi
como muerte stbita”’. La apnea del suefio, frecuente en los pacientes acondroplasicos, no es
solo de origen central sino que con mayor frecuencia se produce por obstruccion local de la
via aérea superior (deformidad craneofacial, hipoplasia faringea y macroglosia)®*® y también
contribuye la hipotonia de la musculatura de la via aérea superior. También se ha descrito una
inestabilidad atlantoaxoidea debida a la hipotonia generalizada y laxitud ligamentosa,
frecuente en los nifios con acondroplasia, y a una apofisis odontoidea del axis corta.

La hidrocefalia estd muchas veces presente en el paciente acondroplasico. En su patogenia se
han querido involucrar a la obstruccion del cuarto ventriculo, la obstruccion del espacio
extraventricular y la elevacion de la presion en los senos venosos debida a estenosis del
foramen de la yugular, aunque su origen es todavia objeto de controversias®®.

2. Faciales y cervicales. La deformidad facial es frecuente en la acondroplasia. La
mandibula es grande pero el maxilar superior es hipoplasico, provocando un prognatismo
mandibular relativo. Ademas pueden presentar frente protruyente, puente de la nariz plano,
maloclusién dental y estrabismo®. Es frecuente la presencia de macroglosia, hipertrofia
amigdalina, hipoplasia faringea y laringea e hipoplasia de fosas nasales.

3. Esqueléticas. Estos pacientes presentan una importante lordosis lumbar y
frecuentemente cifoscoliosis. La estenosis del canal medular es frecuente, sobre todo a nivel
lumbar.

4. Toracicas. La displasia toracica suele ser mas frecuente en los nifios. Los
acondroplasicos adultos no presentan grandes diferencias respecto a los adultos sanos, aunque
el didmetro anteroposterior toracico es mas pequefio, con un descenso proporcional de la
capacidad vital. Los pulmones son pequefios pero su funcionalismo, asi como su via aérea,
son normales'?).

5. Auditivas. Las otitis medias y serosas recurrentes son frecuentes, lo que condiciona la
presencia habitual de hipoacusias de conduccion.

PRONOSTICO Y TRATAMIENTO

La mortalidad en el primer afio de vida es alta. La expectativa de vida en aquellos que
sobreviven a este primer afio es idéntica a la de las personas no acondroplasicas. Los adultos
tienen un coeficiente intelectual normal, aunque en el segundo o tercer afios de vida pueden
padecer un retraso psicomotor por la disminucion de la comprension verbal secundaria a las
hipoacusias™.

El desarrollo cefalico debe ser controlado durante el primer afio de vida para diagnosticar y
tratar precozmente la hidrocefalia. Existen tablas de crecimiento del didmetro cefalico para el
control adecuado del crecimiento durante la lactancia®. La posibilidad de predecir las
complicaciones neurolégicas y respiratorias en la acondroplasia es de gran importancia



clinica, puesto que estos problemas pueden ser aliviados mediante cirugia. En este sentido, las
imagenes de resonancia magnética nuclear (RMN) han supuesto un gran avance en el
acondroplésico, al poder realizar evaluaciones de multiples planos del cerebro y la union
cervicomedular®?.

Las frecuentes otitis deben ser tratadas para evitar secuelas de hipoacusia.

Los acondroplasicos pueden necesitar varias intervenciones quirurgicas, entre las que
destacan:

1. Laminectomia descompresiva para tratamiento de la estenosis medular, craniotomia
suboccipital para la estenosis del foramen magno, artrodesis cervical para la inestabilidad
atlantoaxoidea y derivacion ventriculoperitoneal para la hidrocefalia®*?*.

2. Tratamiento ortopédico de las extremidades cortas (elongaciones) y de la deformidad
craneofacial'®, para la correccion de sus alteraciones fisicas y evitar en lo posible las
consecuencias psicologicas.

3. Cesareas, inevitables en toda paciente acondroplésica gestante, por la desproporcion
pelvicocefélica resultante de la pelvis estrecha con una cabeza fetal normal*>*>*8,

IMPLICACIONES ANESTESICAS DE LA ACONDROPLASIA

No todos los tipos de enanismo plantean las mismas dificultades al anestesidlogo. Podemos
dividirlos en dos grandes grupos: aquellos con crecimiento armonico, (relacion normal entre
tronco y extremidades), que no suelen plantear problemas anestésicos especificos y aquellos,
como la acondroplasia, con desarrollo desproporcionado (tronco o miembros cortos) cuyas
deformidades pueden hacer mas dificil su manejo®.

VIA AEREA: VALORACION PREANESTESICA Y MANEJO INTRAOPERATORIO

El manejo de la via aérea en el paciente afectado de acondroplasia puede ser dificil por las
anormalidades descritas: macroglosia, hipertrofia amigdalina, hipoplasia faringea y laringea,
hipoplasia de fosas nasales, hipoplasia del maxilar y mandibula desproporcionada (grande en
relacion con el maxilar hipoplasico). La ventilacion con mascarilla puede verse afectada por
la presencia de un maxilar corto con una mandibula y una lengua grandes que dificultan un
sellado correcto™. Los cambios estructurales y funcionales de la caja toracica y los pulmones
(cifoscoliosis y baja capacidad residual funcional)®® pueden exigir grandes esfuerzos para
mantener la ventilacion manual, especialmente en mujeres gestantes; la disminucion de la
capacidad residual funcional y el volumen de cierre elevado predisponen a la hipoxemia y a
las atelectasias, y ademas reducen el margen de seguridad que nos concede la preoxigenacion
durante una induccién de secuencia rapida'®. La presencia de enfermedad pulmonar, por
deformidad toracica, puede llegar a prolongar la induccion inhalatoria, que también puede
verse comprometida si se produce una obstruccién de la via aérea superior.

Se han descrito problemas de intubacion debidos principalmente a la deformidad craneofacial
y a la fusion prematura de los huesos de la base del craneo, lo que conduce a una limitacion
de la extension cervical’”?. La laringe es pequefia aunque de arquitectura normal.



En la evaluacion preoperatoria es importante valorar:

1. La estabilidad cervical, por la frecuencia con que estos pacientes presentan estenosis
del foramen magno y subluxacién atloaxoidea. En todo paciente acondroplasico que presente
sintomas neurologicos (hipotonia, debilidad muscular, espasticidad, clonus, hiperreflexia,
paraplejia, etc.)’ debe realizarse una evaluacién radiolégica (TC o RMN) de la unién
atlantoaxoidea.

2. Las posibles dificultades para el manejo de la via aérea. Es imperativa la consulta de
registros anestésicos anteriores, si los hubiere, buscando informacion sobre dificultades en la
ventilacion, la laringoscopia y la intubacion traqueal. Aunque es mas frecuente en otros tipos
de enanismo (mucopolisacaridosis o sindrome de Scheie), los pacientes acondroplasicos,
especialmente los nifios, también pueden sufrir obstruccion de la via aérea superior después
de una sedacién o de la induccion de la anestesia*®. Debe realizarse un examen fisico que
sirva para evaluar la apertura bucal, el tamafio de la lengua y de la mandibula, el tamafio y la
movilidad cervical y la posicion de la laringe. Los acondroplasicos no suelen tener
alteraciones estructurales de la laringe y la traquea pero no se puede descartar su existencia si
en la infancia sufrieron intubaciones traqueales repetidas y/o prolongadas. Ante la sospecha
de alteraciones laringeas o traqueales se debe realizar una radiografia simple de cuello
(anteroposterior y lateral) y exploraciones con TC o RMN. Si se confirman alteraciones
laringotraqueales se debe realizar una fibrobroncoscopia flexible que establezca la naturaleza
exacta de la anomalia®. Las proyecciones radiograficas de la cabeza y de la columna cervical
también sirven para valorar la dificultad de intubacion y algunos autores®® proponen que la
radiologia de partes 6seas deberia formar parte del reconocimiento general de todo paciente
afectado de acondroplasia. Las alteraciones radioldgicas que se han asociado con intubacion
dificil son las siguientes: aumento de la profundidad de la mandibula, disminucion de la
distancia entre el occipucio y la apo6fisis espinosa de C1 (distancia atlantooccipital), reduccion
del espacio interespinoso C1-C2 y disminucién de la apertura mandibular® 2.

Para el manejo intraoperatorio hay que tener en cuenta los siguientes factores:

1. En caso de potencial obstruccién de la via aérea superior debe evitarse la sedacion.
Como Uunica premedicacion se recomiendan anticolinérgicos, especialmente si existen
excesivas secreciones, se sospecha intubacion dificil o se ha previsto intubacién con
fibrobroncoscopio.

2. En los pacientes con enfermedad pulmonar severa (sintomatica) puede ser
imprescindible la canulacién arterial aun en el caso de procedimientos breves.

3. Es recomendable la monitorizacion de la SpO; y del Pef-CO,, por la disminucion de la
capacidad residual funcional (CRF) y el volumen de cierre elevado que predisponen a la
hipoxemia y a la atelectasia. Puede ser necesaria la ventilacion con elevada concentracion de
oxigeno para mantener una PaO, adecuada.

4. La administracion de bloqueadores neuromusculares debe retrasarse hasta haber
obtenido una ventilacion satisfactoria con mascarilla facial.

5. En el manejo de la via aérea es importante evitar manipulaciones excesivas del cuello,
en especial en pacientes con inestabilidad atloaxoidea o estenosis del foramen magno. Se han
descrito signos de compresion medular y muertes por seccién medular durante la intubacion



endotraqueal®®. La hiperextension durante la intubacion ser4 evitada para disminuir el riesgo
de lesion medular cervical, y deberemos considerar la posibilidad de usar mecanismos que
proporcionen estabilidad cervical como halos tractores o collarines antes de iniciar las
maniobras de intubacion®®.

6. La visualizacion de la laringe puede ser dificil o incluso imposible en pacientes con
cuello muy corto, de movilidad limitada y con deformidad torcica importante (pectum
carinatum). Es recomendable la utilizacion de un laringoscopio con mango corto. Los
métodos para la intubacion traqueal dificil incluyen la intubacion con el paciente despierto, el
uso del fibrobroncoscopio y la palpacién directa de la epiglotis seguido de intubacién “ciega”
naso u orotraqueal®?. En caso de nifios puede dar buen resultado la intubacién transnasal con
fibrobroncoscopio con el nifio respirando espontaneamente bajo anestesia general inhalatoria.
La intubacién transnasal a ciegas puede ser Gtil en algunos casos, si bien en los nifios es
necesario tener en cuenta que la lesion de las adenoides hipertréficas puede desencadenar un
sangrado importante que dificulte ain mas la intubacién. Otra alternativa es la intubacion
retrégrada con una guia pasada a través de la membrana cricotiroidea. En algunos casos puede
ser necesaria la presencia de un otorrinolaringélogo durante la induccion anestésica para
realizar una tragueotomia de urgencia, teniendo en cuenta que puede ser muy laboriosa
(incluso imposible) en pacientes con cuello muy corto y con movilidad limitada,
especialmente si la deformidad torécica es importante.

7. No existe coincidencia en cuanto al método para determinar el tamafio del tubo
traqueal. Algunos autores™ recomiendan tomar en los nifios acondroplésicos la edad como
referencia: diametro interno del tubo traqueal (mm) = (edad en afios + 16)14; contrariamente,
otros consideran que el tamafio de la laringe se correlaciona mas con el peso del paciente que
con su edad™®?®; en la tabla Il se exponen los calibres de tubo traqueal recomendados en
funcién del peso del paciente. Deberemos disponer de una variedad de tubos endotraqueales
de un tamario inferior al previsto antes de la induccion de la anestesia.

8. No existe informacién acerca del uso de la mascarilla laringea en pacientes
acondroplasicos, pero se ha usado en otras situaciones de intubacion dificil por reumatismo
articular o tumores de orofaringe®®*’ y pudiera ser una alternativa a la intubacion orotraqueal,
teniendo siempre en cuenta que la macroglosia puede dificultar en mayor o menor grado su
insercién. En caso de dificultad para la insercién segun la técnica original de Brain® se puede
utilizar ayuda manual: una vez colocada la mascarilla en la boca del paciente, se introduce el
dedo indice de la mano izquierda entre la misma y el paladar; de manera simultanea, mientras
que la mano derecha empuja la mascarilla laringea intentando introducirla, se extiende el dedo
indice izquierdo empujando la mascarilla laringea contra la base de la lengua. Con esta
sencillazgmaniobra se facilita su paso por el angulo entre el paladar y la pared posterior de la
faringe”.

ACCESO INTRAVENOSO Y MONITORIZACION INVASIVA

El acceso intravenoso del paciente acondroplasico puede ser un problema, especialmente en
los nifios. La canulacion venosa periférica es dificil debido a la obesidad y la laxitud de la piel
y del tejido subcutaneo™**#1%% No obstante, en prevision de dificultad en el manejo de la via
aérea, es recomendable tener asegurada una via venosa antes de la induccion anestésica. La
canulacion de la vena yugular interna puede ser enormemente dificil e incluso imposible en
algunos acondroplasicos con cuello muy corto, escoliosis cervical o sistemas de estabilizacion



cervical, ademas, el exceso de tejido subcutdneo puede dificultar la identificacion de
referencias. La canulacion de la vena subclavia tampoco estad exenta de dificultad,
especialmente en aquellos pacientes con cifoscoliosis o deformidades en la zona superior del
torax. No obstante, si es necesario canular una vena central, se recomienda la vena subclavia
y, si no es posible, la vena femoral®, dejando la vena yugular interna como de tercera eleccion
(en esta localizacidn se recomienda el abordaje posterior).

ANESTESIA REGIONAL

La anestesia general es la técnica de eleccion recomendada en la acondroplasia, a pesar de las
dificultades en la intubacion traqueal™®*. El motivo es que la anestesia regional es
técnicamente dificultosa por las alteraciones esqueléticas de estos pacientes. Entre las
alteraciones que pueden dificultar la realizacion de una técnica peridural o subaracnoidea
podemos encontrarnos con las siguientes: lordosis lumbar severa, canal medular estrecho,
cifoscoliosis, ostedfitos, prolapso discal con cuerpos vertebrales deformados y pediculos
cortos con disminucion de la distancia interpedicular. Otra objecion a la anestesia regional es
que las secuelas neuroldgicas debidas a alteraciones medulares pueden ser atribuidas a estas
técnicas anestésicas'’. A pesar de estos datos, las técnicas regionales (subaracnoidea y
epidural) han sido usadas en pacientes acondroplasicos sin que se hayan producido secuelas
neuroldgicas™*"'833,

No existen datos acerca de las dosis apropiadas de anestésicos locales para la realizacion de
técnicas peridurales o subaracnoideas en este tipo de pacientes. La estrechez del canal
medular hace impredecible el nivel de bloqueo que se puede llegar a alcanzar'®. Es preferible
la anestesia epidural respecto a la subaracnoidea, ya que nos permite dosificar el anestésico
local segin la altura del bloqueo’. El riesgo de puncién accidental de la duramadre esta
incrementado por la disminucion del espacio epidural y puede dificultar la colocacién del
catéter’>*®. El uso de dosis de prueba de anestésico local nos servira para identificar la
colocacion accidental del catéter en el espacio subaracnoideo, aungque también una técnica de
perfusion continua utilizando anestésicos que presenten un inicio de accién rapido puede ser
apropiada’®.

Aungue se necesita mas experiencia y estudios bien disefiados para poder definir con
precision la seguridad y la utilidad de la anestesia regional en el paciente acondroplasico,
pensamos que deben evitarse las técnicas regionales, reservandose para aquellos pacientes en
quienes haya una clara indicacion especifica, y en quienes las ventajas de las técnicas
regionales pesen mas que otras alternativas®. Es muy importante la evaluacién preoperatoria
de cualquier déficit neurolégico® y tener en cuenta la posibilidad de problemas neurolégicos
(incluso de forma espontanea) debidos a la estenosis del canal espinal.

TIPOS DE INTERVENCIONES QUIRURGICAS

La paciente acondroplasica gestante

El manejo anestésico de la paciente acondroplasica gestante es un reto para el anestesiologo.
La desproporcion pelvicocefalica obliga a la realizacion de cesareas en estas pacientes, ya que

el tamafio fetal es normal™, la pelvis materna es pequefia y estrecha, y ademas presentan
lordosis lumbar severa®. La consulta preanestésica debe incluir la evaluacion cuidadosa de las



posibles dificultades en el manejo de la via aérea, asi como la constatacion de posibles déficit
neuroldgicos (especialmente si se decide realizar una anestesia regional). Deben tomarse las
precauciones habituales para disminuir el riesgo de aspiracién pulmonar (ayuno, antagonistas
H,, antidcidos de accidn local, etc.), especialmente si se sospecha dificultad de intubacion. Es
necesario tener presente que la funcion pulmonar en la paciente gestante acondropléasica
puede estar severamente alterada debido a la marcada disminucién de la capacidad residual
funcional por la escoliosis™’ y a la presencia de un Gtero gravido (la distancia de la sinfisis
pubiana a la apéfisis xifoides es un 25% menor que en las pacientes de desarrollo normal®*).
Antes de realizar la cesarea se recomienda obtener una gasometria arterial para valorar la
funcién respiratoria™®. El margen de seguridad que nos concede la preoxigenacién esta
disminuido por la baja capacidad residual funcional'®. Es importante prevenir la compresion
aortocava para evitar la hipotension®>*>°. La anestesia general es la técnica de eleccion a
pesar de la posible dificultad en el manejo de la via aérea y de la descripcion de casos aislados
en que se ha realizado anestesia epidural con éxito*>%%,

Intervenciones neuroquirurgicas

La estenosis del foramen magno y del canal medular exige la descompresion quirtrgica
cuando existen sintomas neurolégicos™. Las complicaciones asociadas a estas técnicas
neuroquirurgicas comprenden el embolismo aéreo, la isquemia o infarto del tronco encefalico
y/o de la médula, la paralisis del plexo braquial y el edema de la lengua®®=*%.

La incidencia de embolismo aéreo es mas alta en los pacientes acondroplasicos que en los
pacientes de pequefio tamafio no acondroplasicos. La posicion quirtrgica en sedestacion
presenta un mayor riesgo de embolismo aéreo y de hipotensién que el dectbito prono®. Por
este motivo, algunos autores han recomendado abandonar la posicion de sedestacion en estos
pacientes®®, aunque de hecho no se han descrito complicaciones postoperatorias del
embolismo aéreo, por su deteccidon precoz y el alto indice de éxito en la aspiracion de
burbujas. El decubito prono es incomodo para algunos cirujanos y se ha asociado a mayores
pérdidas sanguineas durante la cirugia. Si a pesar de todo se decide la posicion de sedestacion,
sera obligatoria la cateterizacion de la auricula derecha, ya que debemos disponer facilmente
de medios de aspiracion de los émbolos gaseosos tras un diagnéstico precoz*®*".

Se cree que la isquemia de la médula y del tronco encefalico se debe a la extrema flexion del
cuello, a la edematizacién del tejido neuronal, o a alteraciones en el aporte sanguineo por la
manipulacion quirdrgica. Se considera que es buena practica el uso de potenciales evocados
somatosensoriales (PES), pues un cambio en el periodo de latencia nos puede servir de aviso
respecto a las alteraciones de la perfusion medular. No obstante, se han descrito casos de
isquemia e infarto medular sin alteraciones de los PES durante la cirugia. También es posible
que farmacos como el isoflurano puedan alterar los PES suficientemente como para
enmascarar los cambios que ocurren con la isquemia™.

La paralisis del plexo braquial se ha asociado con una incorrecta sujecion de los hombros
durante las cirugias de larga duracion en posicion de sedestacion. Se recomienda el uso de
mecanismos de soporte de los hombros y el codo durante estas cirugias.

La etiologia del edema de lengua es desconocida, pero la anatomia alterada de estos pacientes
(cuello corto y exceso de tejido subcutaneo), unida a la flexion extrema del cuello, pueden
contribuir al desarrollo de obstruccion linfatica y venosa en la lengua®*%.



CONCLUSIONES

El manejo anestésico del paciente acondroplasico es un reto para el anestesiélogo por las
dificultades en la ventilacion manual, en la intubacion orotraqueal y por su baja capacidad
residual funcional. La hiperextension del cuello durante la intubacion debe ser evitada para
disminuir al maximo el riesgo de traumatismo medular cervical, o se deben utilizar aparatos
que consigan la estabilizacion cervical.

La anestesia regional debe evitarse debido al riesgo potencial de aparicion de complicaciones
neurologicas.

Durante el parto existe un alto riesgo de aparicion de complicaciones respiratorias y debe
prevenirse el sindrome de hipotension supina.

Las complicaciones asociadas con las intervenciones neuroquirdrgicas comprenden el
embolismo aéreo, la isquemia medular o del tronco encefalico, la paralisis del plexo braquial
y el edema de lengua.
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Tabla 1. Osteocondrodisplasias

Formas letales

Formas no letales

Osteogenesis imperfecta

Acondroplasia

Enanismo tanatoférico

Displasia condroectodérmica (sindrome de
Ellis-van Creveld)

Acondrogénesis

Distrofia asfixiante toracica (sindrome de
Jeune)

Acondroplasia homozigota

Enanismo diastrofico

Condrodisplasia punctata (tipo rizomélica) Enanismo metatréfico

Enanismo cantémelico

Condrodisplasia punctata (tipo Conradi)

Hipofosfatasia

Condrodisplasia metafisaria (enfermedad de
Jansen)

Displasia congénita espondilo-epifiseal

Enanismo mesomélico (sindrome de Langer)

Tabla 2. Tamarfios de tubos endotraqueales segtn el peso
del paciente acondroplésico

Peso (Kg) Diametro interno (mm)
6-15 4,5-5
20-30 5,5-6
> 30 6,5-7




