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Insensibilidad congénita al dolor
y anhidrosis: ;debemos actuar?
A proposito de un caso
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RESUMEN

Se presenta el caso clinico de una nifia de 14 afios con insensibilidad congénita al dolor y anhidrosis (ICDA) e historial de mdiltiples
fracturas intervenidas en la extremidad inferior derecha. Se programé para extraccién de material de osteosintesis femorotibial y de clavo
intramedular de fémur. La estrategia anestésica fue: anestesia general con ventilacion espontanea y anestesia locorregional (tres bloqueos
periféricos ecoguiados: nervio femoral, femorocutaneo y cidtico), seguidas con relajacién muscular e intubacién orotraqueal para el
resto del procedimiento. Mantenimiento anestésico sin necesidad de opioides. La paciente se mantuvo hemodindmicamente estable y sin
elevacion de la temperatura corporal. No aparecié dolor postoperatorio y se dio de alta a los 10 dfas. La ICDA es un raro trastorno au-
tosémico recesivo que se caracteriza por insensibilidad a la termoalgesia y causa multiples lesiones y cirugias relacionadas, anhidrosis
con episodios recurrentes de temperatura corporal elevada y retraso mental. Existe un fallo en el sistema nervioso a través del cual se
origina la termoalgesia y en el reflejo auténomo, por lo que representa un reto interesante para el manejo anestésico. Hay mayor riesgo
de broncoaspiracién e inestabilidad hemodindmica por disautonomia, y también de sufrir hipertermia, lo que exige un control estricto
de la temperatura intraoperatoria. Pese a tener abolida la nocicepcion, se observa con frecuencia hiperestesia y esta indicado un grado
de hipnosis adecuado, asi como determinadas técnicas analgésicas como la anestesia locorregional. Este caso expone la necesidad de
elaborar gufas clinicas para el tratamiento de la ICDA, ya que su extraordinaria rareza puede hacer dudar de la actitud anestésica.
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ABSTRACT

We present the clinical case of a 14-year-old girl with congenital insensitivity to pain and anhidrosis (CIPA) and a history of multiple
fractures operated on in the right lower extremity. It was programmed for the removal of femorotibial osteosynthesis material and the
intramedullary nail of the femur. The anesthetic strategy was: general anesthesia with spontaneous ventilation and locoregional anesthesia
(three peripheral ultrasound-guided blocks: femoral, femorocutaneous and sciatic nerve), followed by muscle relaxation and orotracheal
intubation for the rest of the procedure. Anesthetic maintenance without the need for opioids. The patient remained hemodynamically
stable and without elevation of body temperature. No postoperative pain appeared, being discharged after 10 days. CIPA is a rare auto-
somal recessive disorder characterized by insensitivity to thermoalgesia, leading to multiple injuries and associated surgeries; anhidrosis
with recurrent episodes of elevated body temperature and mental retardation. There is a failure in the nervous system through which
thermoalgesia originates and in the autonomous reflex, which is why they present an interesting challenge in the anesthetic management.
They have a higher risk of bronchoaspiration and hemodynamic instability due to dysautonomia; and of suffering hyperthermia, requiring
an exquisite control of the intraoperative temperature. Although nociception has been abolished, they frequently have hyperesthesia, so
a suitable degree of hypnosis is indicated, as well as certain analgesic techniques such as locoregional anesthesia. This case exposes the
need to develop clinical guidelines for the management of CIPA, since its extraordinary rarity can make us doubt our anesthetic attitude.
(DOLOR. 2019;34:137-41)
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CASO CLIiNICO

Nina de 14 anos y 50 kg de peso sin alergias medi-
camentosas conocidas con antecedente principal de
ICDA, diagnosticada mediante prueba genética a los
siete afos a raiz de primera fractura. Padres sin an-
tecedentes similares ni consanguinidad.

Como antecedentes patolégicos relacionados con la
ICDA se encontraban retraso psicomotor con trastor-
no por déficit de atencién, restrefiimiento crénico e
historial de mdltiples fracturas en extremidad inferior
derecha (EID) entre las que sobresalen tibia y peroné
en mayo de 2011, con seudoartrosis posterior y tra-
tamiento con enclavado intramedular; y fémur en
diciembre de 2011 y mayo de 2016 que requirieron
enclavado intramedular, con afectacion del nervio
cidtico popliteo externo en la Gltima fractura causan-
te de claudicacién de la marcha. En 2017 precis6
ingreso a la UCI durante 81 dias por sepsis secunda-
ria a artritis séptica de rodilla derecha. La dltima
resonancia magnética (RM) de la rodilla derecha
mostraba hallazgos consistentes con artropatia neu-
ropatica crénica erosiva (Fig. 1). De forma paralela
presentaba una hipotrofia muscular en extremidades
inferiores secundaria a inmovilizacién prolongada
durante estos dltimos afos. En ninguna de las inter-
venciones anteriores habia presentado inestabilidad
hemodinamica ni incidentes anestésicos.

Ultima intervencién en marzo de 2018: artrodesis
femorotibial por subluxacién medial de la rodilla
derecha junto con mdltiples lesiones osteocondrales
delineadas en la anterior RM (Fig. 2). En la actualidad
realizaba sesiones de fisioterapia. Por persistencia de
inestabilidad en la rodilla se decidi6 revision quirdr-
gica y extraccion del material de osteosintesis y del
clavo intramedular de fémur en febrero de 2019.

Las pruebas complementarias preoperatorias no mos-
traban alteraciones destacables. Paciente tranquila y
orientada, acompanada por su madre. Ayuno correc-
to de ocho horas. A la exploracién fisica, mdltiples
cicatrices en EID de operaciones previas y Ulcera en
talén derecho que la paciente no habia notado
(Fig. 3). Prediccién de via aérea facil (Mallampati I,
distancia tiromentoniana > 6,5 cm, subluxacién > 0°).

A su llegada a quiréfano, monitorizacion con elec-
trocardiograma (ECG), saturacién de hemoglobina
periférica (SpO2), indice biespectral (BIS) y presion
arterial no invasiva. Los parametros basales se halla-
ban dentro de los limites normales. Se us6 un catéter
22 G para la puncién venosa en la extremidad supe-
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Figura 1. RM de la rodilla derecha.

rior izquierda con quejas de incomodidad, pero sin
dolor. Profilaxis antibiética con cefazolina.

La indicacién anestésica escogida fue anestesia ge-
neral (fentanilo, 50 pg; y propofol, 150 mg), con
ventilacién espontanea mediante mascarilla laringea
(ML) ndm. 4, con una fraccion de oxigeno inspirado
(FiO2) de 0,5. Se escogi6 induccion intravenosa con
presencia de la madre a peticion de la paciente. Se
mantuvo la anestesia mediante perfusién intravenosa
de propofol segin el resultado del BIS, con un obje-
tivo de 45 a 60. Se anadi6 monitorizacién de cap-
nografia, CO, espirado y temperatura esofagica. Tras
la induccién, la paciente presenté bradicardia de
40 Ipm por lo que se administraron 0,5 mg de atropi-
na, con posterior taquicardiaa 130 [pm e hipertension
arterial (140/95 mmHg).

Se realizaron tres bloqueos periféricos ecoguiados
(SonosSite SII®, sonda lineal 13-6 mHz) con aguja
Stimuplex® 22 G x 80 mm y mediante neuroestimu-
lacién (0,5-1, 5 mA, 1-2 Hz): nervio femoral derecho
(en plano, eje corto), con administracion de 6 ml de
ropivacaina al 0,375%; nervio femorocutaneo lateral
(en plano, eje corto), con 3 ml de ropivacaina al
0,375%; nervio cidtico a nivel subgldteo (en plano,
eje corto), con 10 ml de ropivacaina al 0,375%. Sin
incidencias durante los procedimientos.

Con posterioridad se administraron 50 mg de rocu-
ronio intravenoso, se retir6 mascarilla laringea y se
realiz6 laringoscopia e intubacién orotraqueal (TET
5,5 mm con balén, grado de Cormack-Lehane I), sin
incidencias. No se administraron mas opioides ni
relajante muscular durante la intervencion ni se iden-
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Figura 2. Imagenes radiograficas de la EID.

Figura 3. Izquierda: Glcera en talon derecho; Derecha: aspecto de la EID con mdltiples cicatrices de operaciones anteriores.
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tificaron cambios hemodinamicos que sugirieran res-
puesta a un estimulo doloroso. Tendencia a la hipo-
tensién arterial (85/40 mmHg) que precisé hasta
10 mg de efedrina intravenosa a las tres horas de la
operacion. Sangrado aproximado de 300 ml. La tem-
peratura de la paciente se mantuvo estable durante
el procedimiento.

Tras cuatro horas de cirugia se realiz6 educcion
anestésica sin incidencias y la paciente permanecio
en la sala de recuperacién clinicamente estable, sin
manifestar dolor (EVN, 0).

La paciente se mantuvo ingresada sin necesidad de
analgesia alguna y recibié el alta hospitalaria a los
10 dias.

DISCUSION

La ICDA, también conocida como neuropatia senso-
rial hereditaria y auténoma tipo IV, es un sindrome
extremadamente raro. Se caracteriza por insensibili-
dad al dolor y la temperatura, lo que lleva a multiples
lesiones y operaciones, y anhidrosis con episodios
recurrentes de temperatura corporal elevada. Se
acompafa también de discapacidad intelectual de
distinto grado'.

Es una enfermedad autosémica recesiva que afecta
al gen TRKA (NTRKT) (cromosoma 1¢21-g22), que
codifica al receptor de tirosina cinasa neurotréfico
para el factor de crecimiento nervioso (NGF). Sin
este receptor, las neuronas aferentes primarias (fibras
Ad y C) vy las fibras simpaticas posganglionares, que
dependen del NGF para el crecimiento y la supervi-
vencia, se pierden y su pérdida induce disautonomia
y pérdida caracteristica de percepcion termoalgésica.
La disminucion de la percepcién del dolor afecta a
todo el organismo, incluidos nervios craneales y vis-
ceras. También se caracteriza por afectaciones cuta-
neas y dismotilidad gastrointestinal (DMGI), relacio-
nada con la disautonomiaZ.

En los dltimos afios se ha identificado otro gen afec-
tado en la ICDA (S§CN9A), que codifica al canal de
sodio dependiente de voltaje NaV1.73. Este dltimo
esta altamente enriquecido en las neuronas nocicep-
tivas y simpdticas del sistema nervioso periférico, por
lo que su ausencia provoca el fenotipo de ICDA. Se
puede cruzar con otros sistemas de sefalizacion,
como los opioides endégenos, que se regulan al alza
en ausencia de NaV1.7 y que al parecer retroalimen-
tan a las neuronas/terminales del ganglio de la raiz
dorsal para suprimir la excitabilidad*>.

Se debe sospechar en los nifos con fiebre recurren-
te y mordeduras de lengua, labios o dedos, que no
[loran en las inmunizaciones, y en los que sufren
lesiones traumaticas de repeticion y tienen discapa-
cidad intelectual. El diagnéstico se puede ayudar con
la exploracién neuroldgica y del examen neuropato-
[6gico en microscopia electrénica (ausencia de fibras
no mielinizadas, reduccion del ndmero de pequefias
fibras mielinizadas y distribucién normal de grandes
fibras mielinizadas), entre otros. Sin embargo, la de-
teccién de mutaciones en el gen NTRKT representa
el diagnostico de certeza®”.

No tiene tratamiento, pero es fundamental un buen
apoyo familiar y un manejo profesional multidisci-
plinario. Es necesario modificar las actividades del
nifno para prevenir lesiones. La incapacidad de pro-
porcionar una inmovilizacién adecuada de las lesio-
nes ortopédicas por insensibilidad al dolor a menudo
retrasa la curacion. Es importante vigilar cualquier
herida para evitar un posible foco de infeccion que
pueda terminar en osteomielitis”.

En pacientes con ICDA falta el sistema nervioso a
través del cual se controlan la analgesia y el reflejo
auténomo. Por lo tanto, éstos representan un reto
interesante para el manejo anestésico. La principal
preocupacién es la disfuncién del sistema nervioso
auténomo, que puede predisponer a los pacientes a
un mayor riesgo de broncoaspiracién por DMCI, a
la inestabilidad hemodindmica y a la incapacidad
para regular la temperatura corporal*®’. Aunque ca-
recen de sensacion de dolor, algunos pacientes tie-
nen hiperestesia tactil. En consecuencia, los anesté-
sicos son una necesidad durante las operaciones y
los requisitos anestésicos son comparables a los de
la poblacion con percepcion de dolor normal®.
Ademas, es bien sabido que el aumento de tempe-
ratura que experimentan estos pacientes se debe a la
propia anhidrosis y disautonomia y que es necesario
un control estricto de la temperatura intraoperato-
ria2%8, tal y como se hizo.

Se realizaron bloqueos nerviosos periféricos ya que
era necesario asegurar la inmovilidad durante la ci-
rugia y el bloqueo de cualquier estimulo que provo-
cara hiperestesia. En realidad, constaban dos regis-
tros de movilizacién espontanea en intervenciones
previas durante un estimulo quirdrgico. No existe
apenas bibliografia acerca del uso de técnicas loco-
rregionales en pacientes con ICDA, aunque Rodri-
guez-Pérez'? aboga por su uso para un mejor control
hemodinamico. En estudios recientes se ha demos-
trado cierta actividad en terminales de fibra C dentro
de la dermis que ain podrian mantener una propa-
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gacion de accién de corto alcance y de heterogeni-
cidad interindividual en cuanto a nocicepcién*'!.
Asimismo, se administraron opioides al introducir la
ML dado que estos pacientes tienen preservados los
estimulos de via aérea superior®.

Otro foco de discusién es haber soslayado un poten-
cial riesgo de broncoaspiracion y mantener la venti-
lacién con ML de manera inicial. Se decidié priorizar
la seguridad ante la realizacién de un bloqueo de
nervio periférico en el paciente dormido'?, y la pro-
teccién de una posible complicacion de la via aérea
en una paciente que clinicamente no presenté nun-
ca signos de vaciado gastrico enlentecido.

CONCLUSION

La ICDA es un trastorno autosémico recesivo infre-
cuente cuyas caracteristicas clinicas basicas consis-
ten en la falta de respuesta a estimulos nocivos y a
la incapacidad para sudar bajo ninguna condicién,
asi como la disautonomia. Esto propicia lesiones fre-
cuentes con mdltiples intervenciones y riesgo de in-
feccion.

La curiosidad del caso presentado radica en la ex-
traordinaria rareza de la anomalia y del reto anesté-
sico que conlleva. El anestesiélogo puede encontrar-
se en la dicotomia de administrar firmacos o técnicas
analgésicas, lo cual estaria justificado para evitar la
hiperestesia o la no descartable nocicepcion en in-
dividuos con ICDA.

Los autores de este caso clinico creen que un estudio
mas profundo de este tipo de enfermedad puede

abrir el campo para sondear la selectividad de com-
puestos farmacolégicos destinados a aliviar el dolor
en otras afecciones. Asimismo, se debe crear un re-
gistro internacional que ayude a crear guias clinicas
de atencién de esta anomalia.
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