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Sindrome de Joubert y anestesia

Anesthesia and Joubert syndrome
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ABSTRACT

Joubert syndrome (JS) is a rare multisystem disorder characterized by congenital malformations of the brainstem and hypoplasia of the cerebe-
llar vermis, causing respiratory problems, hypotonia, and psychomotor delay. There is no curative treatment, highlighting the importance of early
diagnosis and multidisciplinary follow-up to improve the patient’s quality of life. Anesthesia in JS is complex due to susceptibility to respiratory
depression and anatomical abnormalities that complicate airway management. It is recommended to use regional anesthesia and appropriate
monitoring, avoiding opioids and muscle relaxants. Postoperative respiratory control is crucial to avoid complications. We present the case of a
2-year-old boy with JS, hydrocephalus, and severe psychomotor delay, who suffered a trauma to the upper lip secondary to a fall from bed and
the anesthesia management provided.
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RESUMEN

El sindrome de Joubert (SJ) es una rara enfermedad multisistémica caracterizada por malformaciones congénitas del tronco cerebral e hipo-
plasia del vermis cerebeloso, causando problemas respiratorios, hipotonia y retraso psicomotor. No tiene tratamiento curativo, lo que resalta la
importancia del diagnéstico precoz y el seguimiento multidisciplinario para mejorar la calidad de vida del paciente. La anestesia en SJ es compleja
debido a la susceptibilidad a la depresién respiratoria y las anomalias anatémicas que dificultan el manejo de la via aérea. Se recomienda utilizar
anestesia regional y monitorizacion adecuada, evitar opioides y relajantes musculares. Control posoperatorio de la respiracion es crucial para evitar
complicaciones. Se presenta el caso de un nifio de 2 afios con SJ, hidrocefalia y retraso psicomotor severo, que sufre traumatismo de labio superior
secundario a caida de altura desde la cama y el manejo anestésico entregado.
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Introduccion por lo cual es importante el diagndstico precoz y el seguimiento
multidisciplinario con el fin de mejorar el pronéstico y la calidad
E | sindrome de Joubert (SJ) corresponde a una enfermedad de vida del paciente y su familia[1]-[3].

multisistémica poco frecuente, caracterizada por malfor-
maciones congénitas del tronco cerebral e hipoplasia del

vermis cerebeloso. Dichas alteraciones provocan problemas res- Caso clinico

piratorios, hipotonia y retraso del desarrollo psicomotor. Tam-

bién, pueden asociarse alteraciones a nivel renal, hepético, ocu- Paciente masculino de 2 afios, 7 kg. Antecedentes de sin-
lar, entre otras. Actualmente, no existe tratamiento curativo, drome de Joubert asociado a hidrocefalia, retraso del desarrollo
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psicomotor severo, sindrome hipotdnico central severo; me-
ningocele occipital operado y traqueostomia desde el mes de
vida. Acude al servicio de urgencias traido por madre, por trau-
matismo en labio superior secundario a caida de altura desde
su cama. Ingresa vigil y con signos vitales estables. Al examen
fisico se observa herida irregular y sangrante de 5 cm de largo,
profunda y con colgajo, por lo que se decide resolucion qui-
rurgica en pabellon. Posterior a aceptacién de consentimiento
informado por la madre y cumplidas normativas de ayuno es
llevado a quiréfano.

Al ingresar al pabellon se utiliza calentador de aire para
regular temperatura de cama quirlrgica y se instala monito-
rizacion basica segin estandar ASA. Al examen fisico destaca
cabeza prominente, alteraciones de estructura facial con leve
micrognatia, traqueostomia in situ y funcional, y cuerpo enfla-
quecido. Dada su condicion de base, se plantea evitar aquellos
farmacos que pudiesen aumentar el riesgo de apnea central
o periférica (hipotonfa), como los opioides, benzodiacepinas,
halogenados y relajantes musculares. Se administran 10 mg
de ketamina intravenosa (IV) para lograr sedacién con man-
tencion de ventilacion espontanea. Durante el procedimiento
se mantiene estable, con los siguientes signos vitales: presién
arterial no invasiva (PANI) en 95/45 mmHg; electrocardiogra-
ma con frecuencia cardiaca alrededor de 104 latidos/minuto;
oximetria de pulso con saturacién de 99%. Previo a la rafia
por parte de la cirujana, se administran 10 mg mas de keta-
mina IV. Se realiza cierre con vicryl 4-0 sin incidentes. Durante
el posoperatorio, el paciente evoluciona favorablemente, sin
presencia de apnea, taquipnea ni desaturacion con FiO, am-
biental, siendo dado de alta al dia siguiente en buenas condi-
ciones.

Discusion

El sindrome de Joubert fue descrito por primera vez por la
neuréloga Marie Joubert, en Montreal en 1969. Corresponde a
una enfermedad neurolégica congénita que implica malforma-
cion del tronco encéfalo y del cerebelo[1],[2].

Es un raro trastorno autosémico recesivo, con incidencia de
1 cada 100.000 nacidos vivos. Ademas de las alteraciones del
cerebelo y tronco encefalico (vermis cerebeloso es hipo o apla-
sico) se asocia a hipotonia, retraso en el desarrollo psicomotor,
crisis de taquipnea o apnea, convulsiones y movimientos ocula-
res atipicos[2],[3].

Entre las caracteristicas fisicas que presentan estos pacien-
tes destacan: cabeza grande, frente prominente, cejas altas y
redondeadas, pliegues epicanticos, nariz respingada con fosas
nasales prominentes, malformaciones en el paladar, laringo-
malacia, micrognatia, boca romboidal o triangular, protrusién
y movimientos ritmicos de la lengua y ocasionalmente orejas
bajas e inclinadas; también, puede incluir distrofia retiniana y
polidactilia[2].

Las imagenes de resonancia magnética muestran apariencia
de signo de diente molar y una apariencia en ala de murciélago
en las secciones craneales axiales y coronales[1],[4].

Suelen ser mas susceptibles a depresion respiratoria a causa
de los anestésicos (especialmente opioides y blogueantes neu-
romusculares), por lo cual, el manejo en estos pacientes es de-
safiante[2]-[4].
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Manejo anestésico

Los pacientes con SJ pueden necesitar sedacion para una
variedad de procedimientos, siendo mas comunes los relacio-
nados con atencién dental. Dadas sus conocidas anomalias es-
tructurales del tronco encefalico, problemas de control respira-
torio central, hipotonia de las vias respiratorias y disfuncién de
la deglucion, deben considerarse pacientes con alto riesgo de
complicaciones. En al menos 20 casos reportados en la literatu-
ra, la apnea es una complicacién comun, la cual puede requerir
manejo avanzado de la via aérea, como intubacién traqueal o
instalacién de una maéscara laringea[ 1]-[5].

A pesar de que estos patrones respiratorios (taquipnea y/o
apnea) suelen desaparecer con el paso de los afios, existe la
posibilidad de que puedan desencadenarse nuevamente por es-
trés quirurgico, debido a la persistencia de las alteraciones del
tronco cerebral en edad adulta[3].

A menudo los pacientes con SJ tienen antecedentes médi-
cos complejos, por lo que es importante que sean evaluados
por un anestesiélogo antes de una sedacion o de una anestesia
electiva. Esto da tiempo para una evaluacién clinica adecuada
y eventualmente solicitar algin examen adicional y, a su vez,
para que el especialista se prepare y tenga el equipamiento ne-
cesario a su disposicion para realizar un manejo adecuado del
caso[1],[2].

Permitir que el cuidador pueda acompanar al paciente pre-
vio a la inducciéon puede ser Gtil para evitar que el paciente se
agite y disminuir el uso de sedantes[2].

En la visita preanestésica se debe prestar especial atencion
a la historia clinica (taquipnea/apnea) y al examen fisico, como:
apertura bucal, movilidad de columna cervical; cabeza alarga-
da, malformaciones palatinas, laringomalacia, micrognatia y
macroglosia y protrusion lingual, los cuales pueden dificultar el
manejo de la via aérea[2]-[4].

No se recomienda la intubacién vigil con fibra éptica debido
a la escasa o nula colaboracién de los pacientes[2].

Respecto a los estudios preoperatorios, éstos dependeran
de las comorbilidades de los pacientes; en general, no se re-
guieren pruebas complementarias particulares. Si existe dafo
renal o hepatico, debe evaluarse dicha funcién antes de la in-
tervencion[2].

En cuanto al manejo anestésico, la literatura enfatiza que,
en lo posible, deben evitarse los opioides y los relajantes muscu-
lares (sobre todo en casos asociados a hipotonia muscular)[4].

En caso de requerir bloqueo neuromuscular se debe evitar
la succinilcolina, y los relajantes musculares no despolarizantes
(RMND) deben ser administrados con precaucién, asociado a
monitorizacion adecuada[2],[4].

A su vez, se ha descrito que los anestésicos volatiles y los
opioides pueden potenciar las alteraciones respiratorias, au-
mentando el riesgo de apneas potencialmente mortales duran-
te el posoperatorio, sobre todo cuando se utiliza la induccion
anestésica inhalatoria[2],[3].

Se sugiere evitar los sedantes que producen depresion res-
piratoria central, asi como evitar la sedacién innecesaria para
procedimientos breves y de bajo riesgo (por ejemplo, resonan-
cia magnética). Sin embargo, no existe evidencia suficiente para
proporcionar pautas especificas para pacientes con SJ[4].

En general, se prefieren fa&rmacos de vida media corta para
este tipo de pacientes.
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Siempre que sea posible, es recomendable utilizar anestesia
regional en combinacién con sedacion titulada, ya que el estrés
emocional podria desencadenar alteraciones respiratorias como
crisis de taquipnea y/o apnea[2].

Para la analgesia posoperatoria se recomienda la utilizacion
de anestesia local y/o regional y evitar los opidceos, especial-
mente los de vida media larga.

La clonidina podrfa aumentar la incidencia de episodios de
apnea y sélo deberia usarse en casos excepcionales y con moni-
torizacidon adecuadal[2].

La teofilina podria disminuir la incidencia de episodios de
apnea, pero los datos son limitados[2].

Hay publicaciones sobre la administracion exitosa de dex-
medetomidina(3],[6].

En los cuidados posoperatorios se debe controlar la fre-
cuencia respiratoria y la saturacion arterial de oxigeno, ya que
los episodios de taquipnea y apnea son comunes y pueden
prolongar la estancia posoperatoria. La duracion del segui-
miento dependera del tipo de cirugia, los farmacos adminis-
trados y el tratamiento para controlar el dolor posoperato-
rio[2].

Dentro de la literatura existen reportes de anestesia total
intravenosa con remifentanilo y propofol[7],[8]; anestesia inha-
latoria con sevofluorano para induccién, e isoflurano para man-
tencion[9]; uso de dexmedetomidina y remifentanyl en cirugia
cardiaca, y uso de rocuronio seguido de sugammadex como
reversor del bloqueo neuromuscular[10].

El primer reporte de anestesia total intravenosa libre de
opioides y sin uso de bloqueo neuromuscular es de origen
nacional: corresponde a un caso de mastoidectomia mas tim-
panoplastia con monitoreo del nervio facial bajo anestesia ge-
neral; se realizd6 mediante inducciéon con propofol, sulfato de
magnesio y midazolam, y mantencién con propofol, ketamina,
dexmedetomidina y lidocaina[3].

Conclusiones

El sindrome de Joubert es una rara patologia de origen ge-
nético. Conlleva implicancias anestesiolégicas relevantes, den-
tro de las cuales destacan el alto riesgo de presentar apnea y/o
taquipnea, para lo cual debe evitarse el uso de relajantes neuro-
musculares y los anestésicos volatiles. Ademas, estos pacientes
presentan alteraciones anatémicas faciales, lo cual puede difi-
cultar la ventilacion y la intubacién, por lo cual debemos estar
preparados para una eventual via aérea dificil.
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