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r  e  s u m e n

Introducción: El enanismo microcefálico osteodisplásico primario (o  síndrome de  Taybi-

Linder) es una infrecuente enfermedad caracterizada por malformaciones óseas, del  sistema

nervioso central y  crecimiento intrauterino retardado.

Presentación del caso: Paciente de  20  años intervenida de adhesiólisis y  pexia intestinal por

un  cuadro de  obstrucción intestinal por bridas postquirúrgicas.

Conclusión: Como consideraciones anestésicas de estos pacientes destacamos las posibles

alteraciones de la vía aérea secundarias a las malformaciones faciales y  las complicaciones

neurológicas, principalmente crisis convulsivas.
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a  b s t r  a  c t

Introduction: Microcephalic osteodysplasic primordial dwarfism (Taybi -Linder syndrome) is

a  rare disease characterized by bone and central nervous system malformations and intra-

uterine growth retardation.

Case presentation: We  report the case of a  20 years patient who underwent intestinal sur-

gery  for adhesiolysis and intestinal pexia because of intestinal obstruction by  postoperative

flanges.
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Conclusion: As anesthetic considerations of these patients highlight the possible impair-

ment  of airway secondary to facial malformations and neurological complications, primarily

seizures.
© 2015 Sociedad Colombiana de Anestesiología y Reanimación. Published by Elsevier

España, S.L.U. This is an open access article under the CC  BY-NC-ND license

(http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/).

Introducción

El síndrome de Taybi-Linder, también conocido como

enanismo microcefálico osteodisplásico primario (osteodys-

plastic primordial dwarfism, ODPD) tipos i  y  iii,  es  una entidad

poco frecuente con probable herencia autosómica recesiva. Se

caracteriza por un crecimiento intrauterino retardado (CIR),

displasia ósea (incluyendo macizo facial) y malformaciones

del sistema nervioso central, que incluyen malformaciones

cerebrales, epilepsia refractaria, déficits sensitivos, déficits

cognitivos y alteraciones neuroendocrinas. Pese a  las poten-

ciales complicaciones que puede encontrar el anestesiólogo,

principalmente relacionadas con anomalías de la vía aérea y

con la frecuente asociación de patología neurológica, funda-

mentalmente epilepsia y alteraciones neuroendocrinas, son

muy escasas las publicaciones encontradas en bibliografía

específica de la especialidad.

Majewski et al.1,2 clasificaron a  los pacientes con ena-

nismo microcefálico primario en 2 categorías; el síndrome

de Seckel y el enanismo microcefálico asociado con displa-

sia ósea (ODPD), que a la vez se subdivide en 3 grupos, i, ii y

iii, basándose principalmente en las características esquelé-

ticas. El síndrome de Seckel fue  definido como un CIR severo

y enanismo posnatal con microcefalia grave asociada a «cara

de pájaro» con micrognatia, nariz afilada y frente aplanada,

asociado a  retraso cognitivo y  otras anormalidades, pero sin

malformaciones esqueléticas, salvo dislocación de la cabeza

del radio en ocasiones. Los pacientes con ODPD presentan

las mismas características cráneo-faciales pero asociadas con

anomalías esqueléticas. En la bibliografía médica actual, la

definición de síndrome de Taybi-Linder se considera sinónima

de la denominación ODPD tipos i  y iii.

Las circunstancias en las que un  anestesiólogo puede

encontrarse ante esta patología comprende desde la realiza-

ción de pruebas complementarias (diagnóstico por imagen),

principalmente en el paciente pediátrico, hasta el manejo

anestésico perioperatorio, principalmente cirugía ortopédica,

con el fin de paliar anomalías óseas.

Caso  clínico

Información  del  paciente

Presentamos el caso de una paciente de 20  años (10 kg de

peso) que se somete a  una laparotomía exploradora por cuadro

de obstrucción intestinal por bridas. Entre sus anteceden-

tes destaca el diagnóstico del síndrome de  Taybi-Linder y

enfermedad de Hirschprung colónica total, por la que precisó

colectomía total más  anastomosis ileo-anal y  varias reinter-

venciones posteriores por cuadros obstructivos secundarios a

bridas intestinales. En  las intervenciones previas no se encon-

traron dificultades para la intubación endotraqueal.

Hallazgos  clínicos  e  intervenciones

Previamente a la intervención, se realizó una historia deta-

llada de la paciente en consulta preanestésica. En ella se

valoró, con cierta dificultad por la  escasa colaboración, la vía

aérea y  la  ausencia de crisis epilépticas en los  últimos 5 años

(sin tratamiento basal) o alteraciones hidroelectrolíticas. En

la exploración de la vía aérea no se apreció ningún predic-

tor  de vía aérea difícil o de ventilación manual difícil, pero

la anatomía facial invitaba a pensar en una intubación dificul-

tosa. Dados los antecedentes en las intervenciones anteriores,

en las que no se encontraron dificultades para el acceso a la

vía aérea, no se tuvieron consideraciones especiales en este

aspecto.

La paciente acude a quirófano con un adecuado grado de

ansiólisis (administración 30 min antes de 2 mg  de midazolam

intranasal), por lo  que se procede a  la inducción inhalatoria

(sevoflurano 8% con flujo de gas  fresco de 6  l  por minuto y  res-

piración espontánea a volumen corriente) mientras se realiza

la monitorización estándar (electrocardiografía, presión arte-

rial no invasiva y  pulsioximetría), además de la  monitorización

con índice biespectral (BIS) pediátrico bilateral, incluyendo la

monitorización de la matriz de densidad espectral (MDE). Se

canaliza una vía venosa periférica en el miembro superior

derecho de un  calibre de 22 G y  se administran 30  mg de pro-

pofol, 30 �g  de fentanilo y  10 mg  de rocuronio. Tras completar

la inducción anestésica se realiza la intubación orotraqueal

sin ventilación manual previa (tubo de 5,0 mm de  diámetro

externo con  neumotaponamiento), visualizándose la glotis al

completo, grado Cormack-Lehane I.

Mantenimiento anestésico con sevoflurano 0,8 CAM (BIS

objetivo entre 40  y  60) en circuito semicerrado (flujo de

gas fresco 1 l/min, fracción inspirada de oxígeno del 40%

en aire medicinal) y dosis de fentanilo según necesidades

analgésicas. Se inicia la intervención mediante un acceso

laparotómico supra e infraumbilical para la realización de

adhesiólisis y  pexia intestinal. Durante la intervención no

requirió tratamiento vasoactivo de soporte ni transfusión

de hemoderivados. No se apreciaron alteraciones llamati-

vas en la onda de electroencefalograma del monitor BIS, sin

evidenciarse ondas o registro MDE compatible con crisis epi-

leptiformes.

Analgesia posoperatoria mediante bomba de cloruro mór-

fico durante 48  h y  antiinflamatorios no esteroideos.

Seguimiento

Tras la  finalización de la intervención quirúrgica realiza-

mos  educción anestésica y  extubación en quirófano, sin

http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/


42  r  e v c o  l o m b  a n e  s  t e  s  i  o l . 2 0 1 6;4 4(1):40–43

incidencias. La paciente presentó una evolución clínica favo-

rable, por lo que pudo ser dada de alta al domicilio a  los 5 días

de la intervención quirúrgica.

Discusión

El síndrome de Taybi-Linder o enanismo microcefálico osteo-

displásico primordial tipos 1 y  3 (MOPD; por su siglas en inglés)

cumplen un patrón fenotípico caracterizado por retraso de

crecimiento intrauterino y  posnatal, microcefalia, dismorfia

facial, displasia esquelética, peso bajo al nacer y  anomalías

cerebrales. En descripciones iniciales ambos tipos fueron con-

siderados como patologías independientes debido a  criterios

radiológicos. A  pesar de ello, estudios genéticos más  recientes

han concluido que las dos formas pueden considerarse como

diferentes formas de expresión de un mismo  síndrome.

Es difícil estimar una prevalencia, pero según organizacio-

nes dedicadas al estudio de enfermedades raras, se calcula

que la cifra puede ser menor de un caso por cada millón de

habitantes. El patrón facial se caracteriza por: nariz promi-

nente con puente nasal plano, ojos saltones, frente huidiza y

micrognatia. Las manifestaciones neurológicas más  frecuen-

tes son las convulsiones y  el déficit intelectual, presente este

último en nuestro caso3. La herencia genética de los tipos 1 y  3

de MOPD es autosómica recesiva. Estudios recientes han per-

mitido identificar un ARNsn (del inglés, small nuclear) U4atac

como el gen responsable del síndrome de Taybi-Linder4-7.

Son escasos los pacientes en los que se ha  documentado

la existencia de patología neuroendocrina, pero el síndrome

de Taybi-Linder ha  sido asociado con la presencia de diabetes

insípida, anomalías electrolíticas, hipotiroidismo, disregula-

ción hipotalámica, hipogonadismo, criptorquidia, micropene

e  hipospadia8,9.

Clásicamente, el diagnóstico se ha basado en las carac-

terísticas fenotípicas y  radiológicas de los pacientes, y  entre

estas últimas destacan el acortamiento de los  huesos tubu-

lares, arqueamiento de los huesos largos y ampliación del

espacio intervertebral10. Entre las entidades a las que some-

ter a un diagnóstico diferencial se incluye el MOPD de tipo 2

(diagnóstico radiológico) y otros tipos de enanismo primordial.

Los avances en medicina fetal han  permitido el desarrollo de

un cribado del MOPD tipo 1 y  3 mediante ecografía durante el

segundo trimestre del embarazo. Es muy importante su diag-

nóstico prenatal, puesto que actualmente no disponemos de

herramientas terapéuticas y  el pronóstico para estos pacientes

es muy grave.

Con respecto al manejo anestésico de  estos pacientes, cabe

destacar el manejo de la vía aérea, ya que las anomalías facia-

les pueden desembocar en la presencia de una vía aérea difícil,

y la presencia de clínica neurológica, principalmente crisis

epilépticas. Las intervenciones realizadas previamente a la

paciente transcurrieron sin incidencias, por lo que el presente

caso se decidió no considerar como vía aérea difícil prevista

ni realización de  profilaxis anticonvulsivante. Pese a  ello, evi-

tamos el uso de fármacos proconvulsivantes (etomidato, por

ejemplo) y mantuvimos monitorización de la profundidad

anestésica mediante un electrodo BIS pediátrico, con especial

vigilancia del registro de la matriz de densidad espectral, en

la  que no se apreciaron signos compatibles con crisis epilep-

tiformes.

Las malformaciones faciales incluyen microcefalia (al naci-

miento la proporción cabeza-cuerpo es normal, pero el cuerpo

crece más  con respecto a la  cabeza durante el desarrollo),

cierre prematuro de las fontanelas, craneosinostosis, nariz y

ojos prominentes, dientes pequeños con escaso esmalte, sepa-

rados entre sí  y, a veces, ausencia de  nacimiento de los dientes

definitivos.

Consentimiento  informado

Debido al déficit cognitivo de la paciente (edad mental de unos

3 años), fueron los representantes legales, en este caso los

padres, los que aceptaron el consentimiento informado para

el proceso quirúrgico.
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Protección de personas y animales. Los autores declaran que

para esta investigación no se han realizado experimentos en

seres humanos ni en animales.

Confidencialidad de los datos. Los autores declaran que en

este artículo no aparecen datos de pacientes.

Derecho a la privacidad y consentimiento informado. Los

autores declaran que en este artículo no aparecen datos de

pacientes.
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