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RESUMO

Barbosa FT, Figueiredo AV, Cunha RM, Albuquerque MAC - Ra-
quianestesia para Cirurgia Ortopédica de Urgéncia em Pacien-
te Portadora de Doenca de Von Recklinghausen. Relato de
Caso

JUSTIFICATIVA E OBJETIVOS: A doenca de Von
Recklinghausen é uma doenga neurogenética causada por
uma anomalia no cromossomo 17. O objetivo deste relato foi
descrever a conduta anestésica em paciente com doenga de
Von Recklinghausen submetida a cirurgia ortopédica de
urgéncia.

RELATO DO CASO: Paciente do sexo feminino, 28 anos,
portadora da doenga de Von Recklinghausen, submetida a
cirurgia ortopédica em hospital de emergéncia sob
raquianestesia. Ndo apresentou complicagbées no periodo
intra-operatério, nem na sala de recuperagdo pos-anestésica.
Teve alta hospitalar no 4° dia de pés-operatorio.
CONCLUSOES: No caso relatado foi possivel a realizagdo da
raquianestesia sem haver necessidade de manuseio da via
aérea.

Unitermos: DOENGAS: Von Recklinghausen; TECNICAS
ANESTESICAS, Regional: subaracnéidea
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SUMMARY

Barbosa FT, Figueiredo AV, Cunha RM, Albuquerque MAC -
Spinal Block for Urgency Orthopedic Surgery in Von Reckling-
hausen’s Disease Patient. Case Report

BACKGROUND AND OBJECTIVES: Von Recklinghausen’s
disease is a neurogenetic disease due to chromosome 17 ab-
normality. This report aimed at describing the anesthetic ap-
proach for Von Recklinghausen’s disease patient submitted to
urgency orthopedic surgery.

CASE REPORT: Female patient, 28 years old, with Von
Recklinghausen’s disease, submitted to emergency orthopedic
surgery under spinal block. There have been no complications
both in the intraoperative period and in the post-anesthetic care
unit. Patient was discharged 4 days later.

CONCLUSIONS: Spinal block was possible in this case with no
need for airway handling.

Key Words: ANESTHETIC TECHNIQUES, Regional: spinal
block; DISEASES: Von Recklinghausen’s

INTRODUGAO

Aneurofibromatose refere-se a pelo menos duas doen-
¢as genéticas autossémicas dominantes com maculas
café-com-leite na pele e um ou mais neurofibromas '. Clas-
sicamente é dividida em tipos | e Il.

Aneurofibromatose tipos | (NF1) também pode ser chamada
dedoencgade VonRecklinghausen e é aformamaiscomum '
Ela é freqlientemente associada a uma variedade de condi-
¢oes clinicas que necessitam tratamento cirtirgico, como '
neurofibroma doloroso, escoliose grave, pseudo-artrose
congénita, hidrocefalia, tumores intracranianos e medula-
res. Os neurofibromas podem sofrer degeneracado maligna
secundaria e tornarem-se sarcomas 2.

A neurofibromatose tipo Il se deve a uma alteragéo no cro-
mossomo 22 que geralmente esta acompanhadade schwan-
noma vestibular bilateral 2. As maculas café-com-leite e os
neurofibromas periféricos ocorremraramente e adeficiéncia
auditiva geralmente se torna sintomatica na terceira década
de vida 2.

O objetivo deste relato foi apresentar um caso de paciente
portadora desta doenga e a conduta anestésica adotada.

RELATO DO CASO

Paciente do sexo feminino, 28 anos, 57 kg, com diagndstico
de doenca de Von Recklinghausen, deu entrada em hospital
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de emergéncia para tratamento de fratura exposta de tibia.
Na avaliagc&o pré-operatoria, negou qualquer sinal ou sinto-
ma que pudesse ser relacionado ao comprometimento do
sistema nervoso central pela presenga de neurofibromas. A
avaliagao sistematicanaoapurouanormalidades. Ao exame
apresentava-setranquila, eupnéica, hidratada, mucosas co-
radas, pressao arterial de 120 x 60 mmHg e com freqiiéncia
cardiaca de 80 bpm. O restante do exame fisico segmentar
apresentava-se sem alteracdes e sem sinais de neoplasias.
Durante a avaliagao pré-operatéria evidenciou-se disfonia
cujoiniciofoirelatadoalguns anos antes do procedimentode
urgéncia. Os exames complementares, constituidos por he-
mograma, glicemia, contagem de plaquetas e radiografia de
térax, mostraram-se sem alteracdes. A paciente negou
passado de hipertensao arterial sistémica.

Na chegada a sala de operagao foi realizada monitorizagéo
com oximetro de pulso, cardioscopio e pressao arterial
nao-invasiva. Foi feita a pungdo venosa com cateter 18G
para hidratagdo com solug¢ao de Ringer com lactato.

O bloqueio subaracnéideo foi realizado com a paciente na
posigao sentada, com tragao manual do membro fraturado.
Foi realizada pungéo lombar mediana, entre a terceira e a
quartavértebra,comagulhaWhitacre 27G, onde foram admi-
nistrados 3 mL de bupivacaina hiperbarica a 0,5%. O proce-
dimento anestésico transcorreu semintercorréncias. Apaci-
ente foi mantida em decubito dorsal com administragao de
oxigénio através de cateter nasal com fluxo de 5 L.min™".
O bloqueio sensitivo foi testado sequiiencialmente com agu-
lha e ao atingirodermatomo T+, foiiniciadaa cirurgia. Aocor-
réncia de hipotensdo arterial intra-operatoria foi tratada com
umtotalde 5 mgde etilefrinavenosaem bolusintermitente de
1mg. Associadaao vasopressor; também foirealizado bolus
de 250 mLde solugdode Ringercomlactato. Aquantidade to-
talde cristaléide durante todo o procedimentofoide 3000 mL.
Acirurgiateve duragcédo de 150 minutos e a paciente, ao final,
foi encaminhada a sala de recuperagdo pos-anestésica,
onde permaneceu por 12 horas sem intercorréncia. A alta
hospitalar ocorreu no quarto dia de pos-operatorio.

DISCUSSAO

A doenca de Von Recklinghausen é um disturbio genético
transmitido através de heranga autossémicadominante com
penetréncia variavel?. Origina-se a partirda proliferacdo das
células de Schwann e dos fibroblastos 2.

Adoenca é progressiva *, piora na puberdade ° e é mais fre-
quente no sexomasculino ¢ Nasmulheres, pode também pi-
orar durante a gravidez *°.

A NF1 apresenta uma incidéncia aproximada de um para
cada 3000 nascimentos 7’9, sendo um dos disturbios neuro-
genéticos mais comuns 8.

A patogénese molecular da doenga pode ser explicada pela
ausénciadasintese de umaproteinachamada neurofibromi-
na %1% que é composta por 2818 aminoacidos ®. A analise
molecular da neurofibromina revelou similaridade entre par-
te dela e o dominio catalitico de uma proteina que funciona
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como reguladora negativa da Ras guanosina trifosfato
GTPase®. Emmuitas células aRas GTPfacilitaatransforma-
¢ao oncogenética tanto in vivo como in vitro 8, Aperdadaex-
pressaogenéticada NF1levaaausénciadaneurofibromina,
aaumentodaatividade Ras GTP com conseqiiente aumento
da proliferacao celular e daformagéo de tumores 8 Uma mu-
tacdo no cromossomo 17 é responsavel pela NF1 20,

A doencga pode ser clinicamente caracterizada por maculas
café-com-leite ®, neurofibromas cutaneo, neural ou vascular;
tumores intracranianos e medulares; alteragdes esqueléti-
cas, estenose pulmonar, baixa estatura, anormalidades en-
décrinas edificuldade noaprendizado. Algumas doencgas as-
sociadas também merecem citagdo, como o feocromocito-
ma %12 o carcinoma medular de tiredide """, o rim policisti-
co’,oaneurismadeaorta’ eaestenosedeartériarenal >'>.
O diagnéstico pode ser feito pela presenga de pelo menos
seis maculas café-com-leite com mais de 1,5 cm de diame-
tro. O aparecimento de neurofibromas cutaneos ou subcuta-
neos na infancia confirmam o diagnostico '*.

Apresenca de neurofibroma faringeo '?, laringeo '?, em me-
diastino ® e a macroglossia '° podem levar a obstrucéo das
vias aéreas que clinicamente se manifesta por dispnéia, dis-
fagia ou disfonia 2.

As alteragdes esqueléticas ocorrem em 50% dos casos e in-
cluem " escoliose, deformidade mandibular, pseudo-artro-
se congénita e anormalidades cervicais.

Aescoliose ocorre em 2% dos pacientes °, comprometendoa
mecanica respiratoria, as trocas gasosas e a circulagéo pul-
monar ™. O desenvolvimento anormal da caixa toracica tem
efeito direto nas propriedades elasticas do sistema respira-
tério . Ocorre alteragdo narelacao entre ventilagio e perfu-
sao pulmonar com o desenvolvimento de hipoventilagédo ge-
neralizada . Com o envelhecimento pode surgir hiperten-
sao de artéria pulmonar, insuficiéncia respiratoria e cor pul-
monale .

O comprometimento cervical se deve ainfiltragdo tumoral ou
aanormalidade nos ligamentos espinhais com possibilidade
de luxago atlanto-occipital '°.

A presencga de neurofibroma plexiforme gigante na cabega
pode levar a ptose palpebral, gigantismo facial e problemas
visuais '°. Macroglossiatambém pode ocorrer '°. As deformi-
dades faciais exigem tratamento cirurgico '°.

O feocromocitoma ocorre em aproximadamente 1
dos pacientes e € a principal causa de hipertensao arterial
sistémica (HAS)em adultos . Sua ocorréncia nas criangas é
rara®®enesse grupo de pacientes a HAS ocorre mais comu-
mente por estenose de artéria renal *.

Alguns exames saorecomendados previamente as cirurgias
comafinalidade de prevenircomplicagbes e auxiliarnaesco-
Ihadamelhortécnicaanestésicadeformaindividualizada.
Atomografiacomputadorizada, aressonanciamagnéticae a
laringoscopiaindiretaestaoindicadas paraavaliarocompro-
metimento das vias aéreas '2. Atraqueostomia pré-operato-
ria deve ser considerada para garantir a seguran¢a na
realizagéo da anestesia geral.

Em pacientes com escoliose e doenga pulmonar é necessa-
riofazerradiografia detc')rax,gasometriaeespirometria12.

9,12,13
%
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Em todos os pacientes é recomendavel a determinagao dos
niveis urinarios de catecolaminas devido a sua associagao
com o feocromocitoma '2. Os valores normais para urina de
24 horas estéo abaixo de 0,1 mg de adrenalina livre e nora-
drenalina, 1,3 mg de metanefrina total, 10 mg de acido vanil-
mandélico e 15 mgde acido homovanilico. Coma, desidrata-
¢ao ou estados de estresse excessivo elevam a excregao
desses componentes 6.

A avaliagéo da fungao hipofisaria é recomendavel em pa-
cientescombaixaestaturaouquerefiramdisfungédo sexual.
Aanestesia geral pode ser executada com sucesso em paci-
entes com a doenga de Von Recklinghausen quando se pes-
quisaadequadamente a possibilidade de obstrugdo das vias
aéreas e quando se valoriza a sensibilidade aos
bloqueadores neuromusculares.

Adificuldade de intubagédo ocorre devido a obstrugéo no tra-
jeto das vias aéreas pela presenca de neurofibroma, princi-
palmente nalaringe e faringe. Pacientes com passado de in-
tubagdo sem complicagdes ndo estdo isentos dos riscos, ja
queadoengae’progressiva7. Harelatodeimpossibilidade de
ventilagdo sob mascara com realizagdo de traqueostomia
apos inducdo anestésica '°.

OspacientescomNF 1 apresentam umaumento da sensibili-
dade aos bloqueadores neuromusculares nao-despolari-
zantes #*%191213 ym defeito no receptor pré-sinaptico e ou
uma alteracao na resposta de receptor pés-sinaptico podem
explicar essa alteracio de resposta *. A monitorizacéo da
funcdo neuromuscular é recomendavel, quando for planeja-
da anestesia geral com essa classe de farmacos *'%'2,
Aliteratura é controversa em relagao ao uso da succinilcoli-
na. Alguns autores referem sensibilidade diminuida 4, outros
normal ®'" e outros, aumentada >"%"%"3,

Temsidorelatado que obloqueio no neuro-eixo pode serexe-
cutado com sucesso **712317 No caso em questdo, devido
asituacdodeurgéncia, ndofoipossivelrealizarexames mais
completos no pré-operatério e aescolhapelaraquianestesia
fundamentou-se em poupar a paciente dos riscos da intuba-
¢ao orotraqueal. Dificuldade técnica pode ocorrer devido ao
desvio acentuado da coluna *ou a presenca de neurofibro-
ma assintomatico no trajeto da agulha 713 'inexistentes na
referida paciente.

No casorelatado foi possivel arealizagdo da raquianestesia
sem haver necessidade de manuseio da via aérea.
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INTRODUCTION

Neurofibromatosis is related to at least two dominant
autosomal geneticdiseases with café au lait spots on the skin
and one or more neurofibromas . It is classically divided in
types | and II.

Type | neurofibromatosis (NF1) is also called Von
Recklinghausen disease and is the most common presenta-
tion '. It is often associated to different clinical conditions
needing surgical treatment, such as ": painful neurofibroma,
severe scoliosis, congenital pseudo-arthritis, hydrocepha-
lus, intracranial and medullary tumors. Neurofiboromas may
suffer secondary malignant degeneration and become sar-
comas 2.

Type Il neurofibromatosis is caused by a change in chromo-
some 22 and is often followed by bilateral vestibular
shwannoma 2. Café au lait spots and peripheral
neurofibromas are uncommon and auditory impairmentis in
general symptomatic in the third decade of life 2.

This report aimed at presenting a patient with this disease
and the anesthetic approach adopted.

CASE REPORT

Female patient, 28 yearsold, 57 kg, with Von Recklinghausen
disease, referred to an emergency hospital with exposed tib-
ial fracture. During preoperative evaluation she denied any
sign or symptom that could be related to central nervous sys-
tem impairment by the presence of neurofibromas. Evalua-
tion was normal and patient presented relaxed, eupneic, hy-
drated, normal color of mucosa, blood pressure of 120 x 60
mmHg and heart rate of 80 bpm. Remaining physical evalua-
tion was normal with no signs of neoplasias.

Dysphonia was evidenced during preoperative evaluation,
which appeared some years before the surgical procedure.
Additional tests - blood count, glycemia, platelet count and
chest X-Rays - were normal. Patient denied history of sys-
temic hypertension.

Monitoringinthe operatingroom consisted of pulse oximetry,
cardioscope and noninvasive blood pressure. Intravenous
puncture was achieved with 18G catheter and lactated
Ringer’s infusion was initiated.

Spinal block was performance with patient in the sitting posi-
tion and manual traction of the fractured leg. Median lumbar
puncture was performed between the third and fourth verte-
brae, with27G Whitacre needle and 03 mLof 0.5% hyperbaric
bupivacaine were injected. Anesthesia went on without
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intercurrences. Patientwas maintainedinthe supine position
with oxygenthrough nasal catheterwithaflow5 L.min"" of.
Sensory block was sequentially tested with needle and when
dermatome T4, was reached, surgery was started.
Intraoperative hypotension was treated with a total of 5mgin-
travenous ethylphenylephrine in 1 mg intermittent bolus.
Bolus of 250 mL lactated Ringer’s were also associated to the
vasopressor. Total crystalloids during procedure was 3000
mL. Surgery lasted 150 minutes and patient was referred to
post-anesthetic recovery unit where she remained for 12
hourswithoutintercurrences, beingdischarged 4 days later.

DISCUSSION

VonRecklinghausen’sdiseaseis ageneticdisordertransmit-
ted by dominant autosomal heritage with variable penetra-
tion2. Itoriginates from the proliferation of Schwann cells and
fibroblasts °.

Diseaseis progressive *, worsens with pregnancy *° and dur-
ing puberty °, and is more frequent among males 6.

NF1 has an approximate incidence of 1 out of every 3000
births -9, being one of the most common neurogenetic disor-
ders ®.

Molecular pathogenesis of the disease may be explained by
the absence of the synthesis of a protein called
neurofibromine %' which is composed of 2818 aminoacids
& Molecular analysis of neurofibromine has revealed similar-
ity between part of it and the catalyst domain of a protein
which acts as negative regulator of Ras guanosine
triphosphate GTPase ®. In many cells, Ras GTP helps
oncogenetic transformation both in vivo and in vitro 8 The
loss of NF1 genetic expression leads to the absence of
neurofibromine and to increased Ras GTP activity with con-
sequentincrease in cellular proliferation and formation of tu-
mors®. Achromosome 17 mutationisresponsible forNF12°.
The disease may be clinically characterized by ® café au lait
spots, skin, neural or vascular neurofibromas, intracranial
and medullary tumors, skeletal changes, lung stenosis, low
stature, endocrine abnormalities and learning difficulties.
Some associated diseases should also be mentioned, such
as pheocrhomocytoma ®'"'2, thyroid carcinoma "',
pol%c%stic kidney 7 aorta aneurysm "and renal artery steno-
sis 777,

Diagnosisis confirmed by the presence of atleast six café au
lait spots larger than 1.5 cm in diameter. Skin or subcutane-
ous neurofibromasin childhood also confirm the diagnosis .
The presence of pharyngeal 2, laryngeal ' and mediastinum
® neurofibromas, and macroglossia '° may lead to airway ob-
struction, which is clinically manifested by dyspnea,
dysphagia or dysphonia 2.

Skeletal changes are seen in 50% of cases and include
" scoliosis, mandibular deformity, congenital
pseudo-arthrosis and cervical abnormalities.

Scoliosis is present in 2% of patients °, impairing respiratory
mechanics, gaseous changes and pulmonary circulation ™.
Abnormal ribcage development directly affects the elastic
properties ofrespiratorysystem14.Thereis changein pulmo-
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nary ventilation and perfusion ratio with the development of
generalized hypoventilation . Pulmonary artery hyperten-
sion, respiratory failure and cor pulmonale may appear with
age .

Cervical involvement is due to tumor infiltration or to abnor-
malities in spinal ligaments with possibility of atlanto-occipi-
tal luxation '°.

The presence of giant plexiform neurofibroma in the head
may lead to eyelid ptosis, facial gigantism and visual prob-
lems '°. Macroglossia may also be present '°. Facial deformi-
ties require surgical treatment ®,

Pheochromocytoma is present in approximately 1% %122 of
patients and is the major cause for systemic hypertension
(SH)in adults . Its manifestation in children is uncommon **°
and in this group of patients, SH is more commonly mani-
fested by renal artery stenosis .

Some preoperative tests are recommended to prevent com-
plications and help choosing the best anesthetictechniquein
a case-by-case basis.
CTscan,MRlandindirectlaryngoscopyare indicated to eval-
uate airways involvement '?. Preoperative tracheostomy
should be considered to assure safe general anesthesia.
In patients with scoliosis and lung disease, chest X-Rays,
blood gases analysis and spirometry are indicated '2.

For all patients, urinary catecholamine levels should be de-
termined due to their association with pheochromocytoma'2.
Normal values for 24-hour urine are below 0.1 mg free epi-
nephrine and norepinephrine, 1.3 mg total metanephrine 10
mg vanillylmandelic acid and 15 mg homovanillic acid.
Comma, dehydration or excessive stressincrease the secre-
tion of such components .

Hypophysis function evaluation is recommended in patients
with low stature or referring sexual dysfunction.

General anesthesia may be successful in Von
Recklinghausen patients when the possibility of airway ob-
struction is thoroughly investigated and when sensitivity to
neuromuscular blockers is valued.

Difficult intubation may be caused by airways obstruction by
the presence of neurofibroma, especially in the larynx and
pharynx. Patients with history of complication-free intubation
are not free from risks since the disease is progressive ’.
There is a report on impossibility of ventilation under mask
with tracheostomy after anesthetic induction °.

NF1 patients have increased sensitivity to nondepolarizing
neuromuscular blockers **81%12.13 A defect on pre-synaptic
receptor and/or achangein post-synapticreceptorresponse
may explain this abnormal response *. Neuromuscular func-
tion monitoring is recommended when general anesthesia is
planned with this class of drugs *'%"2.

Literature is controversial with regard to succinylcholine.
Some authors referdecreased sensitivity *, others normal ®"'
and still others increased sensitivity >71%"3,

Ithas beenreported that neuraxial block may be successfully
performed **7'2137 |n our case, due to the urgency of the
situation, it was impossible to perform more complete preop-
erative tests and spinal anesthesia was chosen to spare pa-
tient from tracheal intubation risks. There might be technical
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difficulties due to marked spinal shift ' or to the presence of
asymptomatic neurofibromainthe needle pathway "', which
were not present in our patient.

Spinal anesthesia was possible in this case with no need for
airway handling.
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RESUMEN

Barbosa FT, Figueiredo AV, Cunha RM, Albuquerque MAC - Ra-
quianestesia para Cirugia Ortopédica de Urgencia en una Paci-
ente Portadora de Enfermedad de Von Recklinghausen. Relato
de Caso

JUSTIFICATIVA Y OBJETIVOS: La enfermedad de Von
Recklinghausen es una enfermedad neurogenética causada
por una anomalia en el cromosoma 17. Este relato tiene por
objetivo describir la conducta anestésica en una paciente con
enfermedad de Von Recklinghausen sometida a cirugia
ortopédica de urgencia.

RELATO DEL CASO: Paciente del sexo femenino, 28 afios,
portadora de la enfermedad de Von Recklinghausen, sometida
a cirugia ortopédica en un hospital de emergencia con
raquianestesia. No presenté complicaciones en el periodo
intra-operatorio, tampoco en la sala de recuperaciéon
pos-anestésica. Tuvo alta hospitalar en el 4° dia de
pos-operatorio.

CONCLUSIONES: En el caso relatado fue posible la
realizacion de la raquianestesia sin haber necesidad de
manejar de la via aérea.
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