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Introdugdo: A Sindrome de Cornélia de Lange é uma sindrome genética heterogénea com
incidéncia variando de 1:10000 a 1:45000 nascimentos. E caracterizada por padrdes fenotipicos
distintos incluindo sinais e sintomas como retardo mental, dismorfias faciais e malformacdes de
crescimento. A experiéncia anestésica com pacientes portadores desta sindrome é escassa, com
poucos estudos na literatura mundial. Relato de caso: Paciente feminino, 12 anos, branca, 39
kg, com diagndstico de sindrome de Cornélia de Lange. Ao exame fisico, apresentava entrépio,
retrognatismo, limitacdo da abertura da boca e altera¢des dentarias, evidenciando Mallampati
IV. Paciente sem outras comorbidades e procedimentos cirurgicos anteriores. No setor pré-
anestésico foi realizada sedacdo leve com Midazolam. Na sala cirurgica, apds monitorizacao, foi
administrada lidocaina spray na cavidade oral. Apds avaliacdo optou-se por indugdo pela técnica
inalatdria sob mdscara com oxigénio, dxido nitroso e Sevoflurano em concentragdes crescentes
até 6%. Com a paciente em ventilagio espontanea foi abordada a via aérea com
broncofibroscépio, com auxilio da mascara para endoscopia, sendo introduzido sonda
endotraqueal 5,5 com cuff, sem intercorréncias e com confirmacdo por onda de capnografia.
Seguiu-se entdo com indugdo anestésica venosa com propofol, fentanil e cisatracurio. A
manuten¢do ocorreu com Sevoflurano, dxido nitroso e oxigénio. A profundidade anestésica foi
controlada pelo BIS em niveis em torno de 45-50. Procedimento cirurgico transcorrido sem
intercorréncias. Paciente enviada a recuperacdo anestésica apods extubacdo sem
intercorréncias. Discussdao: O manejo anestésico de pacientes com Sindrome de Cornélia de
Lange apresenta consideracGes importantes, com atencdo especial para a consulta pré-
anestésica, o manejo da via aérea e o cuidado intraoperatério com a administragdo de drogas.
A paciente em questdo apresentava preditores de via aérea dificil, sendo optada pela realizacao
de broncofibroscopia, com auxilio de mascara endoscdpica para manejo de via aérea. A paciente
ndo apresentava comorbidades e ndo apresentou intercorréncias a acdo das drogas

administradas.
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TEXTO

JUSTIFICATIVA E OBJETIVOS:

A sindrome de Cornélia de Lange foi descrita pela primeira vez por Cornélia de Lange, pediatra
holandesa, em 1933". E uma sindrome genética rara, com incidéncia variando de 1:10000 a
1:45000 nascimentos'2. Caracteriza-se por apresentar um padrio esporddico no surgimento dos
casos, embora existam casos com padrdo genético de heranca autossomica dominante, sendo
causada por alteracdes génicas variadas e ainda ndo completamente estabelecidas, tendo as

alteracdes nos genes NIPBL, SM1CA e SMC3 confirmadas como associadas a sindrome?.

Clinicamente, existem trés padrdes fenotipicos descritos como Sindrome de Cornélia de Lange
leve, moderada ou grave'. Esses padrdes fenotipicos sdo definidos de acordo com a presenca e
gravidade dos sinais e sintomas caracteristicos dessa sindrome, que sdo o atraso no crescimento
ante e pds-natal, retardo mental moderado a grave, altera¢des estruturais nos membros,
alteracoes faciais distintivas como microcefalia, sinofria, orelhas de implantacdo baixa, nariz
pequeno, micrognatia, ptose palpebral, entre outros. Além desses sinais e sintomas, o portador
da sindrome pode apresentar, também, alteragbes musculoesqueléticas nas extremidades,
alteracdes dentarias, oculares, cardiovasculares, gastrointestinais, geniturinarias, e

neuropsiquidtricas que irdo determinar o padrdo fenotipico e a gravidade da doenca?.

Os portadores da sindrome de Cornélia de Lange apresentam altera¢des organicas importantes
qgue podem necessitar de intervencdo cirdrgica em algum momento da vida, mas que podem
gerar complicacdes anestésicas e cirtrgicas®*. Por esse motivo é importante o conhecimento
mais aprofundado sobre esta sindrome, porém a literatura mundial é escassa de trabalhos que
correlacionem técnicas anestésicas e cirurgicas com pacientes portadores de Sindrome de

Cornélia de Lange®.



O objetivo do nosso trabalho foi descrever o manejo anestésico em uma paciente portadora de

sindrome de Cornélia de Lange submetida a cirurgia oftalmoldgica para correcdo de entrépio.

RELATO DE CASO:

Paciente sexo feminino, 12 anos, branca, 39 kg, com diagndstico de sindrome de Cornélia de
Lange. Ao exame fisico, apresentava entrdpio bilateral, retrognatismo, limitacdo da abertura da
boca e alteragBes dentarias, evidenciando Mallampati IV. Exames laboratoriais sem alteragdes.
Eletrocardiograma e ecocardiograma normais. A paciente nao fazia uso de nenhum

medicamento de uso continuo e nao tinha histéria de alergias ou anestesias anteriores.

Foi admitida para correcdo cirdrgica de entrépio em pélpebra direita. Ao chegar no setor pré-
anestésico foi administrado 5ml de solugdo oral de Midazolam (2mg/ml), obedecendo a dose de
0,25mg/Kg. Cerca de 25 minutos apds a administracdo, a paciente foi encaminhada a sala de
cirurgia, apresentando-se tranquila e cooperativa. Em sala cirurgica, foi administrada lidocaina
spray com intuito de anestesiar a cavidade oral e a hipofaringe. Em seguida, deu-se a
monitorizacdo com cardioscépio, oximetria de pulso, pressdo arterial ndo invasiva, BIS e
capnografia, sendo esta Ultima so instituida apds a intubacdo orotraqueal. Como inducdo
anestésica optou-se pela técnica inalatéria sob mascara com oxigénio a 50%, éxido nitroso a
50% e Sevoflurano em concentragdes crescentes até 6%. Assim que a paciente perdeu a
consciéncia e reduziu tonus motor, foi realizada venéclise no dorso da mao esquerda com
cateter venoso 22G. Foi administrada 0,4mg de atropina (0,01mg/Kg) para diminuir secre¢des
de boca e facilitar a visualizagdo. Com a paciente em ventilagdo espontdnea foi iniciada a
abordagem da via aérea com broncofibroscépio logo apds a colocacdo do bloqueador de
mordida, esta abordagem foi feita através da mascara para endoscopia (tamanho 3 pediatrico)
gue permite ventilagdo concomitante a introducdo do broncofibroscépio. Uma avaliagdo prévia
com o broncofibroscopio foi feita para inspecionar o trajeto e identificar possiveis dificuldades

da técnica. A seguir foi feita a intubagcdo com sonda endotraqueal nimero 5,5 com cuff, sem



intercorréncias, confirmada pela capnografia. Na sequéncia administrou-se 40 mg de Propofol
(1mg/Kg) em bolus, 50ug de Fentanil (1,25pg/Kg) e 2mg de Cisatracurio (0,05mg/kg)
endovenosamente. A manutengdo da anestesia foi feita com Sevoflurano a 3,0%, oxigénio a
50%, 6xido nitroso a 50% e instalada ventilagdo controlada por volume (5ml/Kg). A profundidade

anestésica foi controlada pelo BIS em niveis em torno de 45-50.

Ao final de aproximadamente 45 minutos, o procedimento foi concluido e a administra¢do do
Sevoflurano interrompida. Realizou-se o curativo cirdrgico e apdés 20 minutos,
aproximadamente, a paciente apresentava-se em respiracdo espontdnea sem pausas, BIS 90,
abertura ocular espontanea, sendo realizada a extubag¢do em sala cirdrgica. A paciente foi
encaminhada a sala de recuperagdo pds anestésica onde permaneceu por cerca de 1 hora e meia

sem apresentar intercorréncias.

DISCUSSAO:

A Sindrome de Cornélia de Lange é uma sindrome genética heterogénea na qual seus portadores
apresentam variadas altera¢Oes organicas que podem necessitar de intervengdes cirurgicas
durante a vida e que dificultam o procedimento anestésico®®. Esses fatores, associados a
escassez de trabalhos cientificos sobre o manejo anestésico nos pacientes com essa sindrome,
fazem com que o anestesista necessite de um conhecimento teérico mais aprimorado sobre a

anestesia nesses pacientes.

A paciente foi submetida a uma cirurgia oftalmoldgica de correcao de entrépio a direita, devido
a presenca de uma rotacdo interna da palpebra inferior em que o epitélio e os cilios raspam no
olho, podendo gerar ulcera¢des, definida como entrépio. Esse sintoma apresentado ndo se
enquadra nas principais altera¢des oftalmolégicas que os pacientes com essa sindrome podem
apresentar, sendo a fenda palpebral curta, presente em 100% dos casos, blefarofimose,

pigmentacdo peripapilar, miopia, conjuntivite cronica, blefarites, catarata congénita, nistagmo,



estrabismo e glaucoma, as alteragées com maior incidéncia nos pacientes com Sindrome de

Cornélia de Lange®.

Na consulta pré-anestésica, foi evidenciado Mallampati IV devido a retrognatismo, limitacdo da
abertura da boca e dentes espacados, caracterizando via aérea dificil. Além dessas
caracteristicas, os portadores da sindrome podem apresentar macroglossia, palato ogival,
pescoco curto, micrognatia e fenda palatina como obstaculos para a intubacdo orotraqueal®’.
Esses fatores levaram a utilizagdo da mascara para endoscopia, por ser possivel manter a oferta
de oxigénio e das drogas enquanto se introduz o broncofibroscdpio para visualizacdo da via
aérea e de possiveis dificuldades em um primeiro momento, para em seguida realizar a

intubagdo com total eficacia.

Os pacientes com sindrome de Cornélia de Lange também podem apresentar alteracdes
sistémicas que interferem no manejo anestésico, por esse motivo é necessaria uma consulta
pré-anestésica bem detalha, pois podem apresentar anomalias cardiacas, respiratérias e renais
ndo diagnosticadas previamente®’. A presenca de malformagdes congénitas renais e das
camaras cardiacas, a exemplo da hipoplasia ventricular e de bloqueios atrioventriculares,
precisam de atengdo por parte do anestesista, pois interferem no metabolismo e excre¢do das
drogas administradas?®. A presenca de hipoplasia pulmonar e anomalias lobulares dificultam o
manejo anestésico e aumentam o risco de complicagdes como bronquites e pneumonias, as
quais s3o as principais causas de dbito nos pacientes com sindrome de Cornélia de Lange®. No
caso exposto a paciente foi avaliada quanto a presenca de possiveis alteracGes organicas através

de exames complementares e da consulta pré-anestésica, ndo apresentando alteragdes.

A Sindrome de Cornélia de Lange é um exemplo de sindrome genética que interfere
significativamente no processo anestésico. Deve-se dar atenc¢do especial a abordagem da via
aérea, utilizando equipamentos que auxiliem no ato da intubagdo. Os pacientes com a sindrome

podem apresentar alteragdes sistémicas que interferem no ato anestésico. Novos estudos sobre



a anestesia nos portadores de Sindrome de Cornélia de Lange sdo necessarios para se criar

padrées de abordagem anestésica.
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