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INFORMACOES CLINICAS

Relato de Caso: Anestesia em Paciente Portador de Distrofia
Toracica Asfixiante: Sindrome de Jeune

Deise Saletti ', Thiago Ramos Grigio 2, Deoclecio Tonelli, TSA 2, Onésimo Duarte Ribeiro Junior 4,
Fabriccio Marini °

Resumo: Saletti D, Grigio TR, Tonelli D, Ribeiro Junior OD, Marini F — Relato de Caso: Anestesia em Paciente Portador de Distrofia Toracica
Asfixiante: Sindrome de Jeune.

Justificativa e objetivos: Sindrome de Jeune, ou Distrofia Toracica Asfixiante, € uma doenga autossémica recessiva. Esta sindrome é carac-
terizada por uma displasia 6ssea com variadas anormalidades: toracica, pancreatica, cardiaca, hepatica, renal e da retina. A idade em que o
quadro clinico dos pacientes se apresenta esta correlacionada com a gravidade da doenga. Esses pacientes apresentam policondrodistrofia
com costelas largas, curtas, horizontais e jungdes costocondrais irregulares levando a uma caixa torécica rigida e reduzida com grau de injuria
respiratéria variado.

Relato do caso: Paciente do sexo masculino, 4 meses, 7 kg, portador de Distrofia Toracica Asfixiante. Apresentava-se intubado e com caixa
toracica reduzida. Ecocardiograma: hipertensao pulmonar leve. Tomografia de térax: hipoplasia pulmonar. Submetido a toracoplastia bilateral e
toracotomia sob anestesia geral. Manutencéo da anestesia: infusdo continua de sufentanil e sevoflurano. Parametros ventilatérios: ventilacao
mecanica ciclada a pressdo. Com a abertura do térax, houve melhora dos parametros ventilatérios e, apds o posicionamento da prétese toracica,
observou-se limitagao ventilatéria. Decidiu-se pela diminuigcéo da prétese toracica com consequente melhora da ventilagéo.

Conclusées: E imprescindivel o diagndstico de todas as anormalidades presentes para o correto manejo anestésico. Foi necesséria observagio
para adequar ventilagdo pré- e pds-toracotomia/toracoplastia e para manter o paciente hemodinamicamente estavel. A forma mais adequada
para ventilagdo mecanica € a ciclada a presséo para vencer a barreira mecéanica. No intraoperatério, é desejavel manter o pico de pressao inspi-

ratéria 0 mais baixo possivel para minimizar o risco de barotrauma, de impedimento do retorno venoso e diminuigdo do débito cardiaco.

Unitermos: ANESTESIA, Geral; CIRURGIA, Torécica; DOENGAS, Genética, sindrome de Jeune; VENTILAGAO.
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INTRODUGCAO

A Sindrome de Jeune (SD), ou Distrofia Toracica Asfixiante,
€ uma doenga autossdmica recessiva rara localizada no cro-
mossoma 15q13 "2, Ocorre em uma frequéncia de um caso
para cada 100.000 a 130.000 nascidos vivos nos Estado
Unidos '. Esta sindrome é caracterizada por uma displasia
d0ssea com variadas anormalidades — toracica, pancreatica,
cardiaca, hepatica, renal e da retina —, sendo que a idade em
que o quadro clinico se apresenta esta correlacionada com a
severidade da doenga 27. Apresentando grande variabilida-
de no quadro clinico, os casos podem ser classificados em:
letais, severos, moderados e formas latentes 23. No periodo
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perinatal ocorre a maioria das mortes, pois o térax curto e
pulmdes hipoplasicos levam a asfixia 267,

Nas formas moderadas, a crianca apresenta pneumonias
de repeticdo com insuficiéncia respiratéria progressiva no
primeiro ano de vida 7. Tipicamente, esses pacientes ficam
dependentes de ventilagdo mecénica 7. Alguns pacientes
diagnosticados tardiamente podem apresentar ventilagdo
adequada em repouso e melhorar a capacidade respiratéria
com o passar dos anos ”.

A funcdo pulmonar varia desde normal podendo chegar
a hipertensédo pulmonar devido a hipoplasia pulmonar 7. O
envolvimento cardiaco ocasional decorre da insuficiéncia car-
diaca secundaria ao aumento da resisténcia vascular pulmo-
nar, a constricdo toracica, a hipoplasia alveolar e a doenca
miocdrdica primaria . Pode haver comprometimento hepa-
tico com ictericia neonatal prolongada, doenca policistica
hepatica, hiperplasia dos ductos biliares e cirrose hepatica
congénita 24, Além disso, a insuficiéncia renal é devida a fi-
brose intersticial difusa com infiliragédo linfoblastica e altera-
¢oOes tubulares (dilatag@o e atrofia intercaladas) '24. Poliuria,
polidipsia e hipertensédo podem estar presentes no segundo
ou terceiro ano de vida, enquanto a faléncia renal se desen-
volve na infancia ou na adolescéncia '°. Os pacientes podem
ter ma absorgéao intestinal, degeneragao de retina, polidactilia
e anormalidades dentarias e pélvicas 2.

Esses pacientes apresentam policondrodistrofia com cos-
telas largas, curtas, horizontais e juncbes costocondrais irre-

Revista Brasileira de Anestesiologia
Vol. 62, Ne 3, Maio-Junho, 2012



RELATO DE CASO: ANESTESIA EM PACIENTE PORTADOR DE DISTROFIA TORACICA ASFIXIANTE: SINDROME DE JEUNE

Figura 1 — Desproporgao Térax-Abdomen.

gulares, levando a uma caixa tordcica rigida '257.910, A caixa
toracica é extremamente reduzida e causa restricao pulmo-
nar 7. Todos os pacientes apresentam térax reduzido, porém
o grau de injuria respiratéria pode variar desde insignificante
até levar ao 6bito -37.

O objetivo deste artigo é relatar um caso de anestesia em
paciente portador de Sindrome de Jeune realizado no Servi-
¢o de Anestesiologia Universitario do Hospital Estadual Mario
Covas — Faculdade de Medicina do ABC.

RELATO DE CASO

Paciente do sexo masculino, 4 meses, 7 kg, ASA Ill, portador
de Sindrome de Jeune, apresentando altera¢des pulmonares
e Osseas. Entre as alteragdes pulmonares foram observadas
hipoplasia pulmonar e caixa toracica rigida.

No exame fisico, o paciente se apresentava hidratado,
normocorado, intubado sob ventilagdo mecéanica ciclada
a volume, caixa toracica reduzida e com encurtamento de
membros. Ausculta cardiaca e pulmonar sem alteracoes
(Figura 1).

Exames laboratoriais: Hemoglobina 10,9 mg.dL-!, He-

matdcrito 30,9%, leucdcitos 11.500.mm= sem desvios,

plaquetas 268.000.mm=3, coagulograma sem alteragées,
sédio 135 mg.dL", potassio 4,4 mg.dL™, creatinina 0,9 mg.dL™"
célcio total 9,2 mg.dL, calcio ionizavel 1,34 mg.dL",

Magnésio 1,7 mg.dL', gasometria: pH 7,510, PaO,

218,2 mm Hg, PaCO, 32,8 mm Hg, HCO; 25,6 mmol.L",

BE 3,1 mmol.L, saturagdo O, 99,2%.

Ecocardiograma: Fracédo de ejecdo normal, valvulas car-

diacas normais, hipertensao pulmonar leve.

Radiografia de torax: Caixa toracica reduzida (Figura 2)
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Tomografia de torax: Hipoplasia pulmonar, costelas cur-
tas e retificadas.

Monitorizacao: Cardioscopio, oximetria de pulso, cap-
nografia expiratéria, pressao arterial invasiva, indice Bis-
pectral (BIS), manta térmica e sonda vesical de demora.
Foi submetido a toracoplastia bilateral para subsequente

Figura 2 — Radiografia de Térax: Caixa Torécica Reduzida.
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toracotomia sob anestesia geral. Acesso venoso periférico
prévio em membro superior direito (Jelco® 24). No centro
cirurgico, apos inducéo anestésica, foi puncionado acesso
venoso central em veia femoral direita e pressao arterial
invasiva em artéria radial esquerda com Jelco® 22.
Inducaoanestésica: Midazolam0,7mg(0,1mg.kg "), sufen-
tanil 3,5 ug (0,5 pg.kg"), atracurio 3,5 mg (0,5 mg.kg™).
Manutencao: Infusdo continua de sufentanil 0,5 nug a
1 ng.kg'.h"" e sevoflurano a 2%. A hidratacao foi realizada
com soro fisiolégico 0,9% 25 mL.kg™ + glicose a 50% 2 g
na primeira hora seguido de hidratacéo segundo a féormula
de Holliday e col. " (4 mLkg'.h') + porte cirirgico
(8 mL.kg'.h"").

Parametros ventilatérios: Ventilagdo mecanica cicla-
da a pressdo com indices de pressdo inspiratéria de
31 cm H,0, frequéncia respiratéria 30 incursdes respira-
térias por minuto, PEEP 12 cm H,0O, FiO, 80%, volume
expiratério em torno de 50 mL, tempo inspiratério/expi-
ratério 1:1,5 e volume minuto 1,7. Inicialmente manteve
fracdo expirada de gas carbdnico entre 40-50 mmHg e
saturagcédo de O, 96%-99%. Com a abertura do térax hou-
ve melhora dos parametros ventilatérios, sendo possivel
diminuir a pressao inspiratéria com melhora no volume
expiratério e apds o posicionamento da prétese toraci-
ca observou-se limitacdo ventilatéria sendo necessario
aumentar a presséo inspiratéria. Neste estagio apresen-
tou uma diminuicéo do volume expiratério e aumento da
fracao expirada de gas carboénico. Decidiu-se pela dimi-
nui¢do da prétese toracica com consequente melhora da
ventilagdo (pressao inspiratéria 26 cm H,O, volume ex-
piratério 62 mL, PEEP 5 cm H,0O, frequéncia respiratéria
22 incursodes respiratdrias por minuto, fragcdo expiratoria
de gas carbénico 42 mm Hg) (Tabela I). O procedimento
teve a duragéo de sete horas. O paciente necessitou de
reposicdo sanguinea de 100 mL de concentrado de he-
macias. Os valores de pressao arterial média variaram
de 50-60 mmHg, glicemia de 79-154 mg.dL', Hemoglo-
bina de 10,8-12,1 mg.dL"".

Tabela | - Parametros Ventilatérios

Gasometria inicial: pH 7,46, PaCO, 32,8 mm Hg, PaO,
168,2 mm Hg, HCO; 23,3 mmol.L", BE 0,3 mmol.L" e sa-
turagao de O, 99,2%.

Gasometria final: pH 7,447, PaCO, 34,7 mm Hg, PaO,
113,3 mm Hg, HCO; 23,4 mmol.L-', BE 0,0 mmol.L, satu-
racdo de O, 98,3%. A diurese foi de 0,53 mL.kg-'.h-".

Ao final da cirurgia foi realizado bloqueio peridural. Posicio-
nado em decubito lateral esquerdo, o paciente recebeu antis-
sepsia toracica com clorexedine alcodlica seguida de pungéo
entre T5 e T6 com agulha Tuohy 20G. Depois de localizado o
espaco peridural através do sinal de Dogliotti positivo, foi apli-
cada morfina 200 ng e fentanil 15 pg. O paciente foi encami-
nhado a UTI neonatal em intubag&o orotraqueal e ventilagao
mecéanica mantendo os parametros ventilatérios prévios. Foi
realizada infusédo em bolus endovenoso de midazolam 2 mg e
atracurio 1 mg para o transporte.

CONCLUSOES

A distrofia toracica asfixiante € uma rara doenga autossémica
recessiva que apresenta uma ampla variabilidade fenotipi-
ca. Dessa forma, é imprescindivel o diagndstico de todas as
anormalidades presentes para o correto manejo anestésico
do paciente. Na consulta pré-anestésica é necessario avaliar
a funcdo pulmonar através do quadro clinico, radiografia de
térax, tomografia computadorizada, teste de fungdo pulmonar
e andlise de sangue arterial; além disso, verificar a fungdo
renal, hepatica e pancreatica.

Durante o ato anestésico foi necessaria observagao para
adequar a ventilagdo pré- e pds-toracotomia/toracoplastia e
para manter o paciente hemodinamicamente estavel. Apds
abertura do térax, houve melhora nos parametros ventilato-
rios do paciente. Foi possivel diminuir a pressao inspiratoria
e melhorar o volume expiratério, com diminuicdo na fragéo
expirada de gas carbénico. No entanto, apds colocar a préte-
se toracica observou-se que a abertura ampla do térax com o
uso da protese restringiu a ventilagdo, retornando aos para-
metros ventilatorios iniciais (aumento da pressao inspiratoria
e diminuicéo do volume expiratério). Portanto, foi necessario

Parametros Inicial Apds abertura Apds posicionamento Apds diminuicao
do térax da prétese da prétese

Presséo inspiratéria (cm H,0)* 31 28 32 26

Volume expiratério (mL) 50 70 48 62

Fracéo expirada de gas carbdnico (mm Hg) 40 - 50 35-45 45 -50 42

Frequéncia respiratéria (irpm) 30 26 27 22

PEEP (cm H,0) 12 10 10 5

Saturagéo de O, (%) 94 - 96 95-97 93-96 95-97

Tempo inspiratério/expiratério 11,5

* Ventilagdo mecénica ciclada a presséao.
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readequacdo do tamanho da prétese e diminuicédo da aber-
tura toracica para melhorar os parametros ventilatérios com
diminuicdo da pressao inspiratéria e aumento do volume expi-
rado. Durante a cirurgia foi possivel a diminuicdo do PEEP.

O controle da ventilagdo é um dos grandes desafios intra-
operatorios. Pacientes com térax pequeno e costelas curtas
hipoplasicas apresentam grande restricdo respiratéria com
dificuldade para expansdo pulmonar. Assim, a forma mais
adequada para ventilagdo mecéanica é a ciclada a pressao
para vencer a barreira mecanica. Durante o intraoperatério
é desejavel manter o pico de pressao inspiratdria 0 mais bai-
X0 possivel para minimizar o risco de barotrauma, de impe-
dimento do retorno venoso e diminuicdo do débito cardiaco.
Além disso, a diminuigcdo do PEEP é aconselhavel para evitar
seus efeitos deletérios quando atinge altos valores, como o
escape pulmonar de ar, a diminuicdo do retorno venoso, o
aumento da resisténcia vascular periférica e a retencao de
gas carbonico.

E importante salientar que a analgesia pés-operatéria é
crucial para uma boa recuperagdo do paciente. Com essa
finalidade, decidiu-se por um bloqueio analgésico toracico.
Seus beneficios incluem: redu¢do na morbi-mortalidade pds-
operatdria e na taxa de atelectasia. Além disso, pretendia-se
ter uma extubagéo precoce do paciente na UTI.
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Resumen: Saletti D, Grigio TR, Tonelli D, Ribeiro Junior OD, Marini
F — Relato de Caso: Anestesia en Paciente Portador de Distrofia To-
racica Asfixiante: Sindrome de Jeune.

Justificativa y objetivos: El Sindrome de Jeune o Distrofia Toracica
Asfixiante, es una enfermedad autosomica recesiva. Ese sindrome
se caracteriza por una displasia 6ésea con varias anormalidades: tora-
cica, pancreatica, cardiaca, hepatica, renal y de la retina. La edad en
que el cuadro clinico de los pacientes aparece esta correlacionada
con la severidad de la enfermedad. Esos pacientes presentan una
policondrodistrofia con las costillas anchas, cortas, horizontales y con
junciones costocondrales irregulares con una caja toracica rigida y
reducida con un grado de dafio respiratorio variado.

Relato del caso: Paciente del sexo masculino, 4 meses, 7 kg, por-
tador de Distrofia Toracica Asfixiante. Estaba intubado y con la caja
toracica reducida. Ecocardiograma: hipertension pulmonar leve. To-
mografia de térax: hipoplasia pulmonar. Sometido a la toracoplastia
bilateral y a la toracotomia bajo anestesia general. Mantenimiento
de la anestesia: infusion continua de sufentanil y sevoflurano. Para-
metros ventilatorios: ventilaciéon mecanica ciclada a presién. Con la
abertura del térax, se noté una mejoria de los parametros ventilato-
rios y después del posicionamiento de la prétesis toracica, se obser-
v6 una limitacién ventilatoria. Decidimos realizar la disminucién de la
protesis toracica con la consecuente mejoria de la ventilacion.

Conclusiones: Es imprescindible el diagnéstico de todas las anor-
malidades presentes para el correcto manejo anestésico. Se hizo
necesaria la observacion para adecuar la ventilacion pre y pos to-
racotomia/toracoplastia y mantener al paciente hemodinamicamente
estable. La forma mas adecuada para la ventilacién mecanica es la
ciclada a presién para vencer la barrera mecanica. En el intraopera-
torio debemos mantener el pico de presién inspiratoria lo mas bajo
posible para minimizar el riesgo de barotrauma, de impedimento del
retorno venoso y la disminucién del débito cardiaco.

Descriptores: ANESTESIA, General; CIRUGIA, Toracica; ENFER-
MIDAD, Genética, sindrome de Jeune; VENTILACION, Controlada.
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