Presentacion de casos clinicos

Arch Argent Pediatr 2021;119(1):e45-e48 | e45

Caso clinico: aproximacion a la via aérea dificil en
neonatologia. Sindrome de Treacher-Collins
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RESUMEN

Cuandolosreciénnacidos presentan obstruccion dela via aérea,
requieren unmanejo urgentey experto paraevitarlamortalidad
y la morbilidad. La definicién de via aérea dificil se relaciona
conproblemasenlaintubacién endotraqueal o enla ventilacién
a presién positiva con bolsa y mascara o reanimador de pieza
enT. Elmanejo debe basarse enla comprensién del mecanismo
fisiopatoldgico responsable de la via aérea dificil. Las causas
en el recién nacido pueden ser congénitas y /o adquiridas.

Se presenta el caso de una recién nacida con sindrome de
Treacher-Collins tipo 1 [OMIM #154500] con una disostosis
mandibulofacial, micrognatia, hipoplasia malar, paladar
hendido, sin cardiopatia congénita, asociado con intubacién
extremadamente dificil.

Palabras clave: obstruccion de las vias aéreas, neonatologia, sindrome
de dificultad respiratoria, reanimacion cardiopulmonar, sindrome de
Treacher-Collins.

ABSTRACT

If newborns have an airway obstruction, they require urgent
and expert management to avoid mortality and morbidity. The
definition of difficultairway includes problems in endotracheal
intubation or positive pressure ventilation with bag and
mask or T-piece resuscitator. Management should be based
on an understanding of the pathophysiological mechanism
responsible for difficult airway. The causes of difficult airway
in the newborn can be congenital or acquired.

We present the case of a newborn with Treacher-Collins
syndrome Type 1 [OMIM # 154500] with a mandibulofacial
dysostosis, micrognathia, malar hypoplasia, cleft palate,
without congenital heart disease, associated with extremely
difficult intubation.
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INTRODUCCION

La intubacién endotraqueal (IET) de los recién
nacidos (RN) es un procedimiento que requiere
entrenamiento y destreza. En nuestro pafis, es
competencia exclusiva del médico. Por lo tanto,
es necesario adquirir el entrenamiento en el
manejo de la via aérea dificil (VAD), ya que, en
neonatologia, es una emergencia por resolver.

Las caracteristicas del sindrome de Treacher-
Collins (STC) tipo 1 son un ejemplo de este
escenario. Engloba la presencia de micrognatia,
deficiencia malar de tejidos blandos y duros,
paladar hendido, hendiduras palpebrales con
desviacién infero-externa, euriblefarén con o sin
coloboma y pérdida auditiva conductiva.'?

En estos RN, la osteogénesis por distraccion
mandibular (ODM) es una de las principales
herramientas reconstructivas en la actualidad,?
que ha demostrado su efectividad para promover
el crecimiento y la expansion 6sea de la matriz de
tejido blando perimandibular, particularmente,
en los pacientes pedidtricos.’* Se presenta a
una paciente RN con VAD secundaria a una
malformacién craneofacial congénita.

CASO CLINICO

Embarazo controlado, segunda gesta, sin
antecedentes patolégicos. Cesdrea programada por
otra previa. RN de sexo femenino, a las 39 semanas
de edad gestacional, de peso adecuado, con
presentacion poddlica. Se detect6 polihidramnios.
Se observo facies peculiar, dificultad para iniciar
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respiraciones en forma espontdnea y bradicardia.
Se decidi6 el clampeo precoz del cordén
umbilical; se traslad6 a la sala de recepcion y se
inici6 la ventilacién a presién positiva (VPP) con
reanimador de pieza en T.

Al momento del examen fisico inmediato, se
describi6é microrretrognatia, glosoptosis y paladar
hendido, hendiduras palpebrales con desviacién
infero-externa, microtia bilateral. Present6 buena
respuesta a VPP con traccién anterior de la
mandibula. Se solicité a un segundo neonatélogo

FiGura 1. Estabilizacion de la via aérea con mdscara laringea

y se decidié la IET, en la que se observé VAD. No
se logrd la intubacién en el primer intento, por lo
que se requirio la asistencia de un neonatélogo
con mayor experiencia quien logré estabilizar
la via aérea con mdscara laringea (ML), lo que
permitié la ventilacién en forma efectiva y
espontdnea (Figura 1). Durante el proceso, se
convoco a un endoscopista respiratorio.

Ya estable, con fraccién inspirada de oxigeno
(FIO,) del 21 %, la paciente se traslad6 a la Unidad
de Cuidados Intensivos. Se realizé la canalizacién
umbilical y, posteriormente, ingresé a quir6fano,
donde se sometié a broncoscopia y traqueotomia
(Figura 2). Con evolucidn respiratoria favorable,
se realiz6 el destete de asistencia respiratoria
mecdnica a las 36 horas de vida.

La paciente fue abordada en forma
multidisciplinaria. Se evalué por Genética, cuya
impresién diagndstica clinica fue de STC tipo 1,
con cariotipo femenino normal (46 XX). Cirugia
Pléstica decidi6, luego de su evaluacion clinica y
de una resonancia magnética nuclear (RNM) de
craneo y macizo facial, programar la cirugfa de
ODM al 9° dia de vida.

La paciente egres6 del Sanatorio con
internacién domiciliaria, sin requerimiento de
oxigeno, alimentdndose por sonda. Contintia
con distractores mandibulares en fase de
consolidacidon, en la 4* semana de 6 totales
(cumpli6 la fase de activacién y distraccién
diaria de 3 semanas). Se halla en seguimiento
semanal de Cirugfa Pldstica, Oftalmologia,
Otorrinolaringologfa y Fonoaudiologfa terminada
la ODM (Figura 3).
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DISCUSION

El STC tipo 1 es una entidad nosolégica
de etiologia monogénica debida a diversas
mutaciones del gen TCOF1 ubicado en el brazo
largo del cromosoma 5 (5g32-q33.12) con un
patrén de herencia autosémica dominante.
El tipo 2 y el tipo 3 se deben a mutaciones de
los genes POLRIC y POLR1D, con herencia
autosémica dominante para el tipo 2 y recesivo
para el tipo 3. Los signos fenotipicos mds
frecuentes son hendiduras palpebrales con
desviacion infero-externa, coloboma de parpados,
micrognatia, microtia y otras dismorfias
auriculares, hipoplasia de los arcos zigomaéticos
y macrostomia. Es frecuente que los afectados
presenten hipoacusia conductiva y paladar
hendido. La incidencia es de alrededor de 1 en
50000, sin predileccién sexual. La evolucién
neuroldgica y madurativa suele ser normal.®

El caso presentado, a pesar de poseer controles
adecuados, no permitié realizar el diagndstico
prenatal, por lo que se transformé en una
recepcion habitual en una emergencia neonatal.
La provision rdpida de ventilacién efectiva es
el mejor predictor individual de reanimacién
neonatal exitosa.® Al nacer, solo el 5 % de los
recién nacidos a término (RNT) requieren mayor
asistencia que el secado y la estimulacién; el 3 %
responderd con VPP y solo un 2 % requerird IET
como sostén ventilatorio.” Hay situaciones en
las que la IET puede ser dificil, por ejemplo, en
neonatos muy prematuros y en los que presentan
anomalias craneofaciales (como nuestra paciente).

Cuando se anticipa el escenario, la recepcién
es realizada por el especialista en Neonatologfa.
Ante la falta de predictores que anticipen una
recepcion dificultosa, esta suele ser llevada a cabo
por residentes de Neonatologia y/o Pediatria,
pediatras o generalistas entrenados en recepcion
de RN no patoldgicos. Se sabe que la habilidad
en la IET de los RNT, prematuros extremos y
con malformacién congénita es un requisito para
completar la especialidad de Neonatologfa. Sin
embargo, esta competencia en el manejo de las
vias aéreas tiende a ser oportunista y, a menudo,
la experiencia individual es variable. Se considera
que, antes de cualquier recepcién, es importante
evaluar lo siguiente:

1. Sihay predictores de VAD: considere reunir a
un equipo completo de reanimacién antes del
nacimiento, junto con los recursos necesarios.
Es fundamental el nivel de entrenamiento
y capacitacion de la persona que lidera la
recepcién porque serd importante en la
conduccién.®

2. Si las dificultades con la ventilacién y/o IET
ocurren de manera inesperada (como en el
caso de esta paciente), independientemente
de la experiencia y /o capacitacién, siempre
se debe solicitar ayuda en forma precoz,
junto con el equipamiento necesario para el
manejo de la VAD, intentando mantener una
ventilacion efectiva.

3. Sila ventilacién y /o intubacién no es posible,
se debe lograr asegurar una adecuada
VPP, con reanimador con pieza en T o BM,

FiGURA 3. Posquiriirgico inmediato de distraccion osteogénica mandibular
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reposicionar al paciente y corroborar el sellado
de la mdscara facial. De ser necesario, se debe
realizar el sellado con 2 manos y traccién
mandibular (requiere 2 operadores) y evaluar
la necesidad de la ML. La intubacién debe ser
realizada por el operador més experimentado

y nunca superar los 2 intentos por operador,

con un maximo de 4 intentos totales. De esta

manera, se evitard transformar una via aérea
que “puedo ventilar, no puedo intubar” en

“no puedo intubar, no puedo ventilar”. Lo

mads importante es mantener una ventilacion

adecuada.

En nuestro caso, se utiliza la opcién de la

ML como una forma de estabilizacion de la

via aérea y es en este punto donde se desea

poner énfasis: la utilizaciéon de ML ante un

RN con anomalfas craneofaciales deberia ser

la primera opcidén para estabilizar la via aérea

en lugar del IET. Su colocacién es simple,

permite asegurar la via aérea y esperar a

un especialista.” Se cree que su falta de uso

estd relacionada con no tener este recurso
disponible, pero también en el comtn de
pensar que la IET es superior a la ML en la
estabilizacién de la via aérea a pesar de la
recomendacién de la Sociedad Argentina de

Pediatria y de la Academia Americana de

Pediatria en el manejo de la VAD.

4. Ante la sospecha o el reconocimiento de
una VAD, es importante poder contar con
un endoscopista respiratorio presente en el
nacimiento o de rdpido acceso de ser requerida
una IET con fibra 6ptica o traqueotomia de
urgencia.®!”

Respecto al ODM realizado a los 9 dfas de
vida, no estd exento de complicaciones, pero tiene
justificacion. Una revision sistemadtica realizada por
Verlinden et al., resume la incidencia de diversas
complicaciones, que incluyen infeccién (el 6,0 %),
pardlisis del nervio facial (el 1,8 %), lesién del
nervio alveolar inferior (el 1,9 %) y problemas
relacionados con el dispositivo (el 7,3 %).1

Una de las complicaciones mds graves
es la anquilosis y la degeneracién 6sea de la
articulacién temporomandibular (ATM). Se
ha encontrado que la tasa de anquilosis de la
ATM varfa de manera predecible con diversos
factores, incluido el sindrome causante (STC,
Goldenhar, Nager, Stickler, etc.), el uso de
dispositivos de descarga condilar y la edad.
Aungque la correlacion exacta entre la patologfa
posoperatoria de la ATM y la edad del paciente
sigue siendo debatida, alguna evidencia sugiere

que el riesgo de anquilosis de la ATM y otras
complicaciones aumenta con la edad."***

La caracteristica anatémica tnica de la via
respiratoria superior de los neonatos, a veces,
dificulta la laringoscopia y la intubacién. La
presencia de anormalidades se suma a esta
dificultad. En todos los casos de VAD, es
obligatorio preservar la respiraciéon espontdnea
mientras se asegura la via aérea. La intubacion
con fibra Optica es la opcidn ideal, pero el
problema, en nuestro pais, es su disponibilidad
limitada. La ML es la alternativa por excelencia en
RN que presentan dificultad para la ventilacién,
principalmente, en los que se observan
malformaciones craneofaciales. B
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