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Sindrome de Prader-Labhart-Willi foi descrita pela pri-

meira vez em 1956. Estimativas de prevaléncia variam
de 1:10.000 a 1:40.000 nascimentos, sem relagdo com o
sexo. Na grande maioria (60%) resulta de uma anormalida-
de ou perda da parte proximal do brago longo do cromosso-
mo 15 (15911-q13); em 25% dos casos, de uma dissomia
uniparietal materna do mesmo cromossoma e, em pequena
porcentagem, parece ter heranga biparental do cromosso-
mo 15, por erro na impressao genética ou por mutagées .
Varios fatores sdo envolvidos na etiologia das alteragdes
cromossOmicasdasindrome, entre eles estdo as ocupagoes
do cromossoma com hidrocarbonetos, com alteragdo dos
gametas paternos durante a meiose. Outro fator potencial-
mente relacionado € a dissomia uniparental resultante pre-
sumivelmente de uma ndo disjungédo, com duplicagao cro-
mossOmica ocorrendo durante a formagao dos gametas ou
na concepcgéo 2.
Odiagnodsticodasindrome éfeito porconsideragdesclinicas
e laboratoriais. Correntemente, sua descrigdo molecular in-
clui bandagem cromossdmica de alta resolucgéao, hibridiza-
¢ao com fluorescéncia in situ (FISH) com sondas de
15q11-q11 para detectar a falta ou outros rearranjos. Testes
citogenéticos incluindo deteccéo de dissomia e teste de ex-
pressao do gene SNRPN (small nuclear ribonucleoprotein
polypeptide N) em leucécitos para demonstrar a expressao
de um gene detectado por PCR da transcri¢édo reversa do
RNA "2,
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Clinicamente expressa-se como uma sindrome dismorfica
que afeta principalmente o sistema nervoso central, com
predilecaopelaregido hipotaldmica. As caracteristicas clini-
caspodemserclassicamente divididas em quatro estagios *:

1 - Estagio fetal e neonatal, onde observa-se diminuigao
dos movimentos fetais. Ao nascimento sao hipoténicos,
afetando principalmente os musculos do pescogo, apre-
sentando choro fraco ou ausente, saliva espessa, geral-
mente necessitando de sonda para alimentacgéo.
Apresentam hipoplasia genital discreta no sexo femini-
no e freqientemente, hipoplasia escrotal, peniana e
criptorquidismo no sexo masculino;

2 - Estagio pré-escolar e infancia: hipotonia menos mar-
cante, dificuldade para se alimentar, atraso no desen-
volvimento motor e da fala, facies tipica (didmetro
bifrontal estreito, fissura palpebral em forma de amén-
doa, labio superior fino, nariz estreito);

3 - Estagio infancia: marcado pela hiperfagia com conse-
quente obesidade e problemas de comportamento, bai-
xa estatura, méos e pés pequenos, escoliose, facilidade
de formagdo de equimoses, caries, sonoléncia diurna
excessiva, estrabismo, saliva viscosa, hipoplasia geni-
tal, prejuizo intelectual;

4 - Estagio adolescéncia: evidentes dificuldades comporta-
mentais, cataplexia, movimentos musculares incoordena-
dos, falta de independéncia, atraso ou incompleto desen-
volvimento das caracteristicas sexuais secundarias.

O objetivodesterelato é apresentarum caso de umacrianga
com Sindrome de Prader-Labhart-Willi, pela raridade e por
mostrar diversas particularidades relacionadas com a anes-
tesia.

RELATO DO CASO

Paciente de 11 anos de idade, sexo masculino, leucoderma,
com diagnostico de Sindrome de Prader-Labhart-Willi aos
dois anos de idade, confirmado por analise de cromosso-
mos. Foiencaminhado ao centrocirurgico paracolocagdode
cateter de dialise peritoneal, em carater de urgéncia.

Apresentava, no momento do procedimento, obesidade
morbida (75 kg), insuficiéncia cardiaca restritiva, hiperten-

Revista Brasileira de Anestesiologia
Vol. 50, N° 2, Margo - Abril, 2000



FONSECA, FERNANDES E DOCA

sdo pulmonar, insuficiénciarespiratéria cronica e insuficién-
cia renal oligoanurica com aumento progressivo dos niveis
de uréia e creatinina.

Ao exame fisico apresentava aspecto de biotipo brevilineo,
obeso, consciente, taquidispnéico, mucosas umidas e cora-
das, saliva espessa e edema de membros inferiores. A auscul-
ta cardiaca apresentava bulhas ritmicas e hipofonéticas, sem
sopros. Nainspecgaotoracicaobservava-se expansibilidade di-
minuida e na ausculta o murmurio vesicular globalmente dimi-
nuido. Exibia também importante hipoplasia genital.
Encontrava-se em usode furosemida (3mg.kg™") cada 24 ho-
ras, por via venosa, captopril (25 mg) e teofilina (200 mg) a
cada 12 horas, por via oral.

Os exames laboratoriais pré-operatérios mostravam hemo-
globina de 14,3 g%, hematdcrito de 48,3%, plaquetas de
187.000 mm?®, potassio de 6,8 mEq.L™", sédio de 142
mEq.L'1, creatinina de 4,1 mg%, analise de gases arteriais
(pH:7,06,PaC0,.92,1 mmHg, Pa0,:62,8 mmHg, bicarbona-
tode sédio: 19,3 mEq.L'1, BE:-5,9, saturagdode O,:80,3%).
O ecocardiograma revelava: FE (fracao de ejecéo) de 75%;
camarascardiacasdireitas comdiscretoaumento volumétri-
co, hipertrofia miocardica concéntrica discreta de ventriculo
esquerdo e sinais de hipertensao arterial pulmonar modera-
da. Eletrocardiograma registrava taquicardia sinusal.

Na sala de operagéo o paciente foi monitorizado com cardios-
copio na derivagdo CM5, estetoscopio precordial, esfigmo-
mandmetro automatico com freqiiéncia de afericdo ajustada
paracadatrés minutos, oximetrode pulso e capnografia con-
tinua.

Os dados vitais iniciais registrados eram: presséo arterial -
100/60 mmHg; frequéncia cardiaca - 96 bpm; SpO,-88%. O
ECG apresentava ritmo e tragado normais. Respiragao es-
pontanea, taquidispnéico.

Inicialmente foi administrado oxigénioa100% (5L.min"")sob
mascara, por trés minutos, em seguida foi feita a indugéao
com propofol (110 mg) e vecurénio (6 mg), para facilitar a in-
tubacéo orotraqueal, que foi feita sob viséo direta com tubo
de 7 mm de didmetro, com balonete de alto volume e baixa
pressao, sem dificuldades. Manobra de Sellick foi aplicada
durante a indugdo. Para a manutengéo da anestesia, utili-
zou-se de oxigénioa 100% (8 L.min"") e halotano em concen-
tragdes que variaramde 0,5a1%. Aventilagaofoi controlada
manualmente com auxilio do sistema de Bain & Spoerel.
O paciente manteve dados vitais estaveis até 30 minutos
apés iniciado o procedimento, quando apresentou dificulda-
deventilatéria, diminuigdoacentuadade murmurio vesicular
bilateralmente, queda da SpO,, melhorando apés aspiragao
da céanula orotraqueal e administragao de hidrocortisona
(500 mg), por via venosa.

Com duas horas de procedimento cirirgico o paciente abriu
os olhos espontaneamente, sem alteragéo de dados vitais.
Foram administrados por via venosa propofol (60 mg), fenta-
nil (50 png) e midazolam (5 mg).

Durante o procedimento anestésico a hidratagéo foi feita
com solugao fisiolégica (200 ml). No final foram administra-
dos 20 mg de furosemida por via venosa. A duracao do ato
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anestésico-cirurgico foi de trés horas. O total de halotano
consumido foi de 15 ml.

O paciente foiencaminhado paraa UTlintubado, em ventila-
¢ao controlada, permanecendo assim por 48 h, quando foi
extubado, porém apresentou hipdxia e bradicardia, sendo
necessaria re-intubacao traqueal e ventilagdo controlada
mecanica. Evoluiu parao ébito apés 30 dias darealizagaodo
procedimento, por complicagdes respiratorias.

DISCUSSAO

A hiperfagia é a maior causa de obesidade na Sindrome de
Prader-Labart-Willi 2. A composigcao dos tecidos adiposos
destes pacientes difere daobesidade simples,comaumento
de acidos graxos polinsaturados de cadeialonga. Aobesida-
de tem implicagbes diretas nas complicagdes cardiorrespi-
ratérias em adolescentes e adultos com a sindrome, fre-
qglientemente afetando amorbimortalidade'. Em geral o indi-
ce de massa corporal (IMC) é significantemente e inversa-
mente relacionado com gravidade da dessaturagéo noturna
deoxigénioecomaapnéiadosono,emcriangas e adultos. O
IMC aumenta significantemente com a idade; o maior au-
mento de peso & visto no grupo pré-adolescente "°. Autores
ressaltam alta incidéncia de faléncia cardiorrespiratéria em
idosos portadores da sindrome, provavelmente refletindo
seqlela de obesidade morbida bem como hipoxemia notur-
nacrénica "">®. Observamos que este paciente ja manifesta-
va faléncia cardiorrespiratéria ainda na pré-adolescéncia.
Os pacientes com SPW apresentam ainda uma fragmenta-
¢ao do sono, possivelmente de origem central, envolvendo
mecanismos que regulam o sono e a vigilia. Os altos niveis
de CO; encontrados durante o sono podem também contri-
buirparasonode maqualidade nestes pacientes. Outros au-
tores encontraramum elevado limiar de hipercapnia, poden-
doserdevidoaausénciade fungdo dereceptores periféricos
ou talvez disfungao hipotalamica °%.

O paciente anestesiado tinha diagndstico laboratorial e ca-
racteristicas clinicas classicas da sindrome, com obesidade
morbida, acumulo de gorduras no tronco e no quadril, hipoto-
nia, maos e pés pequenos, faciestipica, salivaviscosa, hipo-
plasia genital, prejuizo do intelecto e complicagdes renais e
cardiopulmonares. Aopg¢ao pela anestesia geralfoidevidoa
previsdo de tempo cirargico excessivamente longo para ser
realizado com anestesia local, devido ao proeminente pani-
culo adiposo abdominal.

As principais dificuldade anestésicas nesses pacientes sao
relacionadas a hipotonia muscular, obesidade e alteragoes
no metabolismo dos carboidratos e das gorduras ’. A fraque-
zadamusculaturaesqueléticaéassociadaaumatosseinefi-
cazeaumaumento naincidéncia de pneumonia. Regurgita-
¢ao crdnica do conteudo gastrico ocorre freqlientemente e
contribui para maior risco de pneumonite aspirativa "'; por
isso optou-se pela intubagao orotraqueal com manobra de
Sellick e ndo ventilar sob mascara, mesmo com uso de blo-
queador neuromuscular adespolarizante. Para evitar hipo-
xia no periodo da intubagéo, foi administrado oxigénio a
100% portrés minutos, quefoisatisfatérionesse caso. Asuc-

123



ANESTESIA EM PACIENTE COM SINDROME DE PRADER-LABHART-WILLI. RELATO DE CASO

cinilcolinapode seradministrada, porém neste caso, seuuso
foi considerado indevido pelo ao alto nivel de potassio séri-
co. Optou-se pelo vecurdnio que tem duracdo intermediaria,
apresentaminimos efeitos autondmicos e cardiovasculares,
tem baixa liberagao de histamina e pode ser usado com se-
guranga em pacientes com insuficiéncia renal 8. Nao foi utili-
zadooatracuriodevido suas caracteristicas farmacodinami-
cas, principalmente relacionadas a liberagao de histamina
que poderia prejudicar o quadro clinico do paciente °.

Na monitorizagdo per-operatéria deveriamos também ter
utilizado um termédmetro, pois pacientes com essa sindrome
habitualmente apresentam alteragdes da termorregulagéo,
freqUentemente caracterizadas porelevagao per-operatoria
datemperatura corporal e acidose metabdlica, embora apa-
rentemente ndo tenha sido estabelecida relagdo com hiper-
termiamaligna ° Comoo hipotalamo é responsavel pelare-
gulagao da temperatura, pacientes com essa sindrome po-
dem exibir tanto febre como hipotermia em relagao aos indi-
viduos normais, mas sem diferencgas significativas quando
comparados com pacientes com problemas de neuro desen-
volvimento '°. Outros autores """ afirmam que é alta a possi-
bilidade de descontrole térmico em pacientes com Sindrome
de Prader-Labhart-Willi. A disfungéo hipotalamica tem sido
suspeitada como mecanismo patogénico que causa a obesi-
dade e hiperfagia .

Monitorizagdo da concentragéo sanglinea de glicose e gli-
cose exdgena se faz necessaria, pois estes pacientes conti-
nuam a usar glicose da circulagao para produzir gordura,
maisrapido que aenergiabasal necessariaencontrada. Dia-
betes melitus pode serobservadoem até 19% desses pacien-
tes. Aintoleranciaaglicose e diabetestipo [l podem decorrer
da obesidade extrema e consequiente resisténcia periférica
ainsulina. Euglicemia é obtida com o uso de agentes hipogli-
cemiantes orais e perda de peso °. Apesar do diabetes tipo I
sermais provavel, em 1995 foi descrito o primeiro caso de dia-
bete melitustipolem paciente comasindrome, confirmandoo
diagndstico pela presencga de auto-anticorpos contra células
das ilhotas pancreaticas e anticorpos anti-insulina ® .
Adisfungdo cardiacanaotemsidovistaacompanhandoesta
sindrome ”. O halotano tem sido usado para anestesia, en-
tretanto, outros anestésicos volateis poderiam ser utiliza-
dos, comoisoflurano ' ou sevoflurano '°, ou anestesia veno-
sa'®. Neste paciente, apesar da disfuncéo cardiaca, foi usa-
doohalotanoembaixas concentragdes como objetivoinicial
de manter o paciente em ventilagdo espontanea durante o
procedimento,comointuitode evitaranecessidade de venti-
lagdo controlada mecanica no pés-operatorio, visto que se-
riadificil aretirada do respirador, em decorréncia de suas al-
teragdes respiratorias.

O paciente apresentou obstrugao do tubo traqueal durante a
anestesia, que foi tratado com aspiragado das secregdes,
ventilagdo manual, oxigénio, halotano e corticéide. Ha des-
cricdo de broncoespasmo durante anestesia para orquipe-
xia com uso de sevoflurano em um paciente de nove anos
com Sindrome de Prader-Labhart-Willi. O paciente foi trata-
do com aminofilina venosa e troca do agente inalatério para
halotano "°. Outro motivo desencadeante do processo pode

124

seraexcessivaviscosidade das secregdes, que associadaa
administracdo de gases inalatérios secos pode levar a for-
magcao de rolhas, com facilidade.

O paciente foi mantido sob anestesia superficial na tentativa
de cumprir o objetivo inicial de evitar respiragao controlada.
Porém, como em respiragcédo esponténea apresentava rapi-
daquedadaSpO,, naofoipossivel manté-lonestacondigao.
O plano anestésico superficial foi confirmado pela abertura
espontanea dos olhos durante o procedimento. O dificil pro-
cedimento anestesioldgico do caso corrobora uma recente
revisdo que mostra a dificuldade anestésica relacionada ao
estado de obesidade do paciente "".
Concluimos que aanestesiageral pode serindicada para pa-
cientes com Sindrome de Prader-Labhart-Willi. Especial
atengdodeve serdadaas alteragdes frequientemente obser-
vadas, como hipotonia muscular, obesidade, intolerancia a
glicose ou diabetes, disturbios de auto-regulagéo da tempe-
ratura e dificuldade para laringoscopia decorrente das anor-
malidades craniofaciais.
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