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RESUMEN

El sindrome de Noonan es una enfermedad
congénita, de particular interés para el
anestesiélogo por ser considerado probable via
aérea dificil. Se presentd un paciente masculino
de 13 afios con antecedentes patolégicos
personales de sindrome de Noonan genotipo
PTPN11, hipotiroidismo, discapacidad
intelectual ligera que acudid a Cuerpo de
Guardia de Cirugia por presentar dolor
abdominal de 16 horas de evolucion. Fue
diagnosticado con apendicitis aguda y se
anuncié para apendicectomia de urgencia. La
presencia del sindrome de Noonan en el
paciente requiri6 un enfoque anestésico
personalizado para manejar las posibles
complicaciones transoperatorias. La
planificacion preoperatoria meticulosa, la
eleccién de la secuencia rapida para la
induccion anestésica y la monitorizacidon
rigurosa fueron clave para el éxito de la cirugia.

Palabas clave: anestesia; defecto congénito;
enfermedad genética; intubacidn; rasopatia;
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ABSTRACT

Noonan syndrome is a congenital of particular
interest to the anesthesiologist because it is
considered a probable difficult airway. A 13-
year-old male patient was presented with a
personal pathological history of Noonan
syndrome genotype PTPN11, hypothyroidism,
mild intellectual disability who attended the
Surgical Guard Corps due to abdominal pain of
16 hours duration. He was diagnosed with
acute appendicitis and was scheduled for
emergency appendectomy. The presence of
Noonan syndrome in the patient required a
personalized anesthetic approach to manage
potential intraoperative complications.
Meticulous preoperative planning, the choice
of rapid sequence for anesthetic induction, and
rigorous monitoring were key to the success of
the surgery.

Keywords: anesthesia; congenital defect;
genetic disease; intubation; rasopathy; Noonan
syndrome; airway; difficult airway
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RESUMO

A sindrome de Noonan é uma doenga
congénita causada por uma mutagao
autossdOmica dominante. Essa sindrome é de
particular interesse para o anestesiologista por
ser considerada uma provavel via aérea dificil.
Paciente do sexo masculino, 13 anos,
apresentou histdria patoldgica pessoal de
sindrome de Noonan, gendtipo PTPN11,
hipotireoidismo e deficiéncia intelectual leve,
que compareceu ao Corpo de Guardas
Cirargicos devido a dor abdominal com duragao
de 16 horas. Ele foi diagnosticado com
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apendicectomia de emergéncia. A presenca da
sindrome de Noonan no paciente exigiu
abordagem anestésica personalizada para
manejo de possiveis complicagdes
intraoperatérias. O  planejamento  pré-
operatério meticuloso, a escolha da sequéncia
rapida para indugdo anestésica e o
acompanhamento rigoroso foram
fundamentais para o sucesso da cirurgia.

Palavras-chave: anestesia; defeito congénito;
doenga  genética; intubacdo; rasopatia;
Sindrome de Noonan; via aérea; via aérea dificil

apendicite aguda e foi agendado para
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INTRODUCCION

Las rasopatias son un conjunto de defectos congénitos producidos por mutaciones en los genes
codificantes de componentes o reguladores de la via RAS/MAPK. Suponen uno de los grupos mas
prevalentes de enfermedades genéticas, incluyendo: sindrome de Noonan, Noonan-like con cabello
anageno, Noonan-like con o sin riesgo elevado de leucemia mielomonocita juvenil, Noonan con
léntigos multiples, cardiofaciocutaneo, costello, neurofibromatosis-Noonan y legius.!!

El sindrome de Noonan (SN) es una enfermedad congénita originada por una mutacién autosémica
dominante. Se describié por primera vez por Noonan y Ehmke en el afio 1963, la expresidn de esta
afeccion varia segln la edad y se comporta clinicamente como un trastorno multisistémico.? Se
caracteriza por una triada fenotipica peculiar: anomalias craneofaciales que brindan una facie tipica,
cardiopatia congénita y talla baja, ademds de diversos grados de discapacidad intelectual.®)

Tiene una incidencia de 1:1000 a 1:2500 nacidos vivos, con igual prevalencia entre géneros. El SN debe
su origen a un gen mutado, siendo mas frecuente la mutacion del gen PTPN11, el cual predomina en
aproximadamente el 50 % de los pacientes; los genes SOS1, KRAS, NRAS, SHOC2, CBL y RAF1, en
conjunto, provocan un aproximado del 80 % de los casos con SN diagnosticados clinicamente.*

Los principales signos encontrados en este sindrome son la ptosis palpebral, el hipertelorismo, las
fisuras palpebrales oblicuas hacia abajo, implantacion baja de pabellones auriculares con rotacion
posterior y hélix engrosado, cuello corto con exceso de piel en la nuca y linea de implantacién posterior
del cabello baja, deformacidn de la caja toracica y criptorquidia.®
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Los sintomas mas frecuentes que se puede presentar son displasia linfatica, alteraciones de la
coagulacion y problemas de alimentacidn durante la infancia. Entre las alteraciones cardioldgicas, las
mas comunes son: la estenosis de la valvula pulmonar y la cardiomiopatia hipertréfica.® A nivel
cutaneo sus manifestaciones dependerdn de la mutacién causal y se pueden observar manchas café
con leche, nevus pigmentados y lentigos.!”)

Este sindrome es de particular interés para el anestesidlogo, por ser considerado probable via aérea
dificil, presentar talla baja, dismorfia facial, alteraciones en la hemostasia, musculoesqueléticas y
cardioldgicas, cuya evolucién condicionan la esperanza de vida, alcanzando edades mas avanzadas en
la actualidad gracias al control de las mismas.(® Es por ello que el presente articulo tiene como objetivo
presentar el caso de un paciente con sindrome de Noonan con via aérea dificil.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente masculino de 13 afios con antecedentes patoldgicos personales de SN genotipo PTPN11,
hipotiroidismo, discapacidad intelectual ligera y antecedentes patoldgicos familiares de hipotiroidismo
materno e hipertensidn arterial en varios miembros de la familia. Lleva tratamiento con hormona del
crecimiento (somatotropin 0,6 ng/dia) y levotiroxina sédica 0,1 mg/dia. Acudié a Cuerpo de Guardia de
Cirugia por presentar dolor abdominal de 16 horas de evolucién, inicialmente periumbilical que luego
se trasladé a fosa iliaca derecha, febricula y nduseas que no llegan al vémito. Ayuno de
aproximadamente 8 horas.

Examen fisico
Fascie: frente amplia, cejas separadas, ojos antimongoloides, nariz de base amplia, micrognatia, orejas

de implantacién baja. Térax: pectum carinatum superior y pectum excavatum inferior, linea mamilar
amplia con pezones muy separados (Figura 1).

N\ % &

Fig. 1. Fotografia del paciente mostrando deformidades faciales y toracicas.
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Auscultacidn respiratoria sin alteraciones. Auscultacion cardiovascular: soplo sistdlico 11/VI en la base.
Signos vitales: tension Arterial: 110/70 mmHg. Frecuencia cardiaca: 78 por minuto. Temperatura: 36,8
°C Saturacion parcial de oxigeno: 100 %. Sistema nervioso central: responde a érdenes verbales
sencillas. Consciente y orientado en tiempo, espacio y persona.

Examenes complementarios

Hemoglobina: 117 g/dL

Hematdcrito: 35 %

Coagulacidn: tiempo de sangrado: 1 minuto, Tiempo de coagulacién: 7 minutos. Conteo de plaquetas:
380x10(9/L). Coagulo retractil. Tiempo de protrombina: 14 segundos. Tiempo de tromboplastina
parcial activado: 34 segundos. Grupo sanguineo: B positivo.

Leucocitos: 11x10 (g/dL). Polimorfo nucleares: 60 %. Linfocitos: 39,3 %. Eosindfilos 001 %.

Estudios imagenoldgicos: radiografia de térax posteroanterior a distancia de telecardiograma (Figura
2): densidad osea variable. Escoliosis cérvico-dorsal. Costillas horizontalizadas. Estenosis traqueal
subglética de aproximadamente 5 cm de longitud y grosor inferior a la tercera parte del resto de la
silueta traqueal. indice cardiotoracico discretamente aumentado a expensas de cavidades izquierdas.
Ensanchamiento de mediastino superior. Reforzamiento broncovascular bilateral.

Fig. 2. Radiografia de tdrax vista postero-anterior.
Notese escoliosis cérvico-dorsal, costillas
horizontalizadas, ensanchamiento de mediastino
superior.
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Se diagnosticé apendicitis aguda y se anuncié para apendicectomia de urgencia, previa evaluacidon con
las especialidades de Cardiologia, Endocrinologia y comunicacién con el especialista de Genética
Médica de cabecera via videollamada, confirmando la presencia de estenosis ligera de la vélvula
semilunar pulmonar y el seguimiento en consulta en el Centro de Ingenieria Genética y Biotecnologia.

Manejo anestésico
Preoperatorio: hidratacidn: Se realizé la reposicion de volumen por ayuno con solucidn salina al 0,9 %.

Monitorizacién: electrocardiograma continuo en la derivacion 1l, frecuencia cardiaca, oximetria de
pulso, temperatura, diéxido de carbono al final de la espiraciéon, medicién de diuresis espontanea.

Premedicacion: acetato de desmopresina 20 minutos previos a la induccién anestésica. Se garantizé la
disponibilidad expansores volumétricos y hemoderivados compatibles.

Induccidn anestésica: secuencia rapida con propofol 3,5 mg/kg y rocuronio 0,6 mg/kg con asistencia
ventilatoria por mascarilla facial acoplada a circuito semiabierto Jackson-Rees. Intubacién orotraqueal
efectiva al primer intento con cdnula orotraqueal No. 5 con manguito.

Mantenimiento: anestesia total intravenosa con propofol 4 mg/kg/h, fentanilo 5 ug/kg/h rocuronio 0,6
mg/kg/h, ventilacion controlada modo ventilacion intermitente con presion positiva, volumen total 7
ml/kg, frecuencia respiratoria 14 por minuto mezcla inhalada O+ éxido nitroso 50 %, manteniéndose
estable hemodindmicamente.

Tiempo quirdrgico: 45 minutos. Se realizé6 apendicetomia por incision de McBurney, confirmandose
apendicitis aguda catarral con pérdidas hematicas inferiores a 100 ml. Sin complicaciones quirurgicas,
anestésicas ni hemodinamicas. Reposicion volumétrica segun pérdidas transquirargicas con cristaloides
(Ringer Lactato 200 ml).

Recuperacién: reversidon espontanea del bloqueo neuromuscular y recuperacién satisfactoria del nivel
de vigilia. Extubacién con el paciente despierto previa aspiracion de secreciones.

Analgesia posoperatoria: metamizole sédico 1 g en perfusion intravenosa diluido en 200 ml NaCl 0,9 %.
El paciente mantuvo estabilidad clinica, recuperandose satisfactoriamente.

DISCUSION

El manejo anestésico del SN es un desafio, debido a sus particularidades; en la literatura la técnica
anestésica en los pacientes con esta afeccién se describe como un proceder complejo por sus
malformaciones musculoesqueléticas a nivel lumbar y el bloqueo tanto motor como sensitivo
incompleto.®
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El abordaje anestésico del adolescente con SN para cirugia abdominal de urgencia pone a prueba no
solo los conocimientos y habilidades médicos del equipo de trabajo sino también las capacidades
fisicas del paciente para responder a la agresidon anestésico-quirurgica, pues a sus alteraciones
multiorganicas de base se suman propias de la patologia quirurgica per se.

Un caso reportado por Moreno, et al.19 refiere que las principales caracteristicas faciales en su
paciente fueron frente amplia, tejido periorbitario abundante, orejas de implantacidn baja y rotacion
posterior, hendidura palpebral antimongoloide, ptosis palpebral, puente nasal deprimido, punta nasal
ancha, region malar plana, mejillas prominentes, filtrum profundo, datos que coinciden con las
caracteristicas encontradas en el caso expuesto, algunas variaciones encontradas entre ambos casos
pueden deberse a que los pacientes presentan mutaciones en diferentes genes involucrados en este
sindrome.

Martinez, et al.Y) reporta un caso en el cual su paciente al examen fisico regional del térax solo
presenta un ligero pectus excavatum, lo cual contrasta con el presente caso, en el cual se observa en el
paciente pectum carinatum superior y pectum excavatum inferior, linea mamilar amplia con pezones
muy separados, lo cual se podria explicar por la diferencia de edad entre ambos casos y las variaciones
fenotipicas que sufren las personas con SN a lo largo de su vida.

Los autores refieren que no se encontré en la literatura cientifica reportes de otros casos del SN con
estenosis traqueal subgldtica, lo cual hace mas llamativo al presente caso, ya que este defecto
congénito no es caracteristico de los pacientes con SN. Cuando se asocia la estenosis traqueal
subglética con otras caracteristicas del sindrome como el cuello corto, pectum carinatum superior y
pectum excavatum inferior, hacen que el abordaje de la via aérea en este caso sea aun mas desafiante
para el anestesiélogo y requiere una mayor preparacién y habilidad del mismo.

La presencia de pectus excavatum, pectus carinatum y escoliosis son anormalidades dseas asociadas
gue pueden limitar la capacidad pulmonar, por lo que se deben buscar sintomas de disfuncién
pulmonar. Las metas en la ventilacién mecanica son: evitar hipoxia e hipercapnia, situaciones que
generan un aumento en las resistencias vasculares pulmonares y la tensién del ventriculo derecho.(*?

CONSIDERACIONES FINALES

La presencia del sindrome de Noonan en el paciente requirié un enfoque anestésico personalizado
para manejar las posibles complicaciones transoperatorias. La planificacién preoperatoria meticulosa,
la eleccion de la secuencia rdpida para la induccion anestésica y la monitorizacidn rigurosa fueron clave
para el éxito de la cirugia.

El presente caso brinda un ejemplo que puede servir como referencia para los especialistas que se
enfrenten ante una emergencia quirdrgica en pacientes con sindrome de Noonan o alguna otra
rasopatia.
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