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Caso clinico

Sindrome de Insensibilidad Congénita al Dolor: Sufriendo sin dolor.

Syndrome of congenital insensitivity to pain: suffering without pain.
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Resumen

La insensibilidad congénita al dolor es una enfermedad
extremadamente rara. Afecta a nifios a edades muy
temprana de la vida. Existen cinco tipos hereditarios
diferentes de neuropatias con trastornos en la
sensibilidad de cardcter autosémico. Todas las
variedades se caracterizan por insensibilidad al dolor,
mutilaciones principalmente de las falanges distales de
los dedos, los dientes frecuentemente producen
lesiones a los tejidos blandos de la boca y de la lengua.
Algunas de estas variedades de enfermedad se
acompaifan de trastornos mentales e hidrosis. No existe
tratamiento algunoy frecuentemente ocurre la muerte
a edades tempranas de la vida. Tampoco existe un
manejo anestésico especifico.

Palabras clave. Insensibilidad congénita al dolor,
sufrimiento sin dolor, analgesiageneralcongénita pura.

Abstract

Congenital insensitivity to pain is an extremely rare dis-
ease. It affects children at very early ages of life. There
are five different hereditary neuropathies with disorders
in the sensitivity of autosomal characater. All varieties
are

characterized by insensitivity to pain, mutilation mainly
of the distal phalanges of the fingers, teeth frequently
pro-duce injury to the soft tissues of the mouth and
tongue. Some of these varieties of disease have mental
disorders and hidrosis.There is no treatment and death
atan early age of life often occurs. There is not a specific
anaestheticmanagement.

Keywords. Congenital insensitivity to pain, suffering no
pain, congenital pure general analgesia.

Introduccién:

La insensibilidad congénita al dolor (ICD), es un
sindrome raro cuya caracteristica principal es la
insensibilidad al dolor y la automutilacién.
Enfermedad que es diagnosticada en etapas
tempranas de la nifiez.

Mantiene un patréon autosémico recesivo. Existen
cinco tipos diferentes hereditarias de neuropatia
sensorial y auton6mica identificados hasta la fecha.
Todos ellos con diferente disfuncion y patrones de
comportamiento sensitivo-autondmicas, los cuales
determinan el comportamiento clinico y las
anormalidades genéticas.
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Sindrome que fue originalmente descrito en 1932
por Dearborn como una enfermedad con “analgesia
general congénita pura”. Fue un paciente originario
de Praga, que se ganaba la vida en el circo, realizand o
un acto como alfiletero humano, no sentia dolor
cuando los alfileres agujas o instrumentos punzantes
eran introducidos en su cuerpo (1).

El dolor es una experiencia comun a todos los seres
vivos, su funciéon protectora es bien conocida, es un
hecho inherente a la vida, es universal, seria
inconcebible la ausencia del llamado “quinto signo
vital” para la funcion de la vida. Se podria decir que
protegemos la vida gracias a las sensaciones de dolor.
El desorden de la enfermedad afecta el nimero y la
distribuciéon de las pequefias fibras nerviosas
mielinica y amielinicas (2).

Dentro de los trastornos de la reactividad al dolor, se
pueden distinguir trastornos congénitos y adquiridos.
Actualmente la ICD se encuadra dentro de un grupo de
neuropatias hereditarias llamadas sensitivo-
autonomicas, con afectacion de lasensibilidad dolorosa,
en relacion con la implicacion de las fibras nerviosas
pequefias mielinicas y amielinicas, Es decir que el
estimulo doloroso no es transmitido adecuadamente al
sistema nervioso central, debido aun defecto en las vias
sensitivas; vehiculos de la mayor parte de la
sensibilidad dolorosa, asi como de las fibras
autondmicas. En 1984Dyck clasifico a las neuropatias
hereditarias sensitivo-autonémicas en cinco grupos,
implicando fibras nerviosas mielinicas pequefias y
amielinicas: Neuropatia Hereditaria tipo 1, Sensitivo-
autondmica tipo I, SindromeRiley - Day tipo 111, ICD con
anhidrosis tipo 1V, Insensibilidad al dolor y temperatura
tipo V (3,4).

Clinicamente en estas neuropatias se pueden producir
lesiones diversas y variadas, en diferentes niveles,
como consecuencia de la pérdida de la sensibilidad
dolorosa. Las alteraciones que se asocian con mayor
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frecuencia son: fracturas multiples, articulaciones de
Charcot, dismetria de extremidades inferiores,
osteomielitis, artritis séptica, luxaciones,
autoamputaciones, automutilaciones y escoliosis
progresiva (5). En ocasiones estos pacientes pueden
perder la vida en la infancia o adolescencia. Existen
otros casos en donde el problema radica en que el
paciente no identifica el estimulo doloroso como
desagradable (6).

El grupo 1, tenemos la Neuropatia hereditaria
sensitivo- autosomica, (HSAN), es el trastorno mas
frecuente y es el unico trastorno autosémico
dominante caracterizado por una aparicién tardia en la
vida y con déficit sensorial mas pronunciado en las
piernas que en las manos (neuropatia sensitiva y
autondémica del miembro inferior distal con mutilacién
acral). En HSAN I, los déficits sensoriales eclipsan la
disfuncion autondémica. Hasta la fecha, al menos dos
anomalias genéticas moleculares se han descrito en
HSAN 1. Los sintomas pueden aparecen en la nifiez
tardia o en la adolescencia temprana. La velocidad de
conduccion de los nervios motores es normal pero los
potenciales de accion de los nervios sensitivos estan
ausentes.

Las caracteristicas generales de la HSAN II- V,
encontramos las anomalias son evidentes al nacer y
tienden a afectar a las fibras sensoriales pequefias mas
que las fibras grandes. La afectaciéon sensorial tiende a
ser mayor en los miembros, pero se extiende hacia las
estructuras axiales y craneales. La esperanza de vida se
reduce debido a lesiones graves en los tejidos,
infecciones e hiperpirexia no reconocida y no tratada.
Hasta ahora, el grupo II se ha relacionado con cuatro
anomalias genéticas moleculares. La mayoria de los
pacientes con HSAN Il tienden a tener hiposensibilidad
al dolor de los miembros superiores e inferiores, y
muchos tienen sensaciéon tactil defectuosa, mientras
que una minoria puede tener areas de sensacion
normal del tronco. Las amputaciones de las falanges
distales de los dedos. Patolégicamente, HSAN II

Organo Oficial de la Federacion Mexicana de Colegios de Anestesiologia A.C.

43|54



e —— Y /’~\£‘t£~f'zut~‘;

demuestra una ausencia virtual de fibras
mielinizadas y un nimero disminuido de fibras no
mielinizadas en biopsias de nervio sura. La
disfuncion autonomica relevante puede incluir
hipertermia episodica y deficiencias de deglucion.

En el grupo III HSAN, también conocido como
sindrome de Riley-Day o disautonomia familiar.
Tiene mayor prevalencia en los judiosasquenazies.
Estos pacientes suelen presentarse en la infancia con
una disautonomia profunda (alimentacion deficiente

con voOmitos repetidos, falta de crecimiento,
desregulacion de temperatura y vasomotora
asociada con hipertension o  hipotension),

infecciones pulmonares recurrentes, dolor periférico
disminuido, ausencia de sensacion de temperatura y
percepcion vibratoria y complicaciones anestésicas
perioperatorias.

HSAN 1V, también conocido como insensibilidad
congénita al dolor con anhidrosis, es caracterizada
por una hiposensibilidad al dolor visceral superficial
y profundo, retraso mental de leve a moderado, y
episodios recurrentes de hiperpirexia debido a la
ausencia de sudoracion (no hay inervaciéon de las
glandulas sudoriparas). La biopsia de los nervios
periféricos revela la ausencia de pequerias fibras no
mielinizadas con anormalidades en las mitocondrias.
HSAN V, ICA sin anhidrosis se asemeja a HSAN tipo IV,
pero hay una ausencia selectiva de fibras sensibles
mielinizadas (fibras A), que son importantes para
detectar sensaciones de dolor agudo y bien
localizado. Estos pacientes responden a estimulos
tactiles, vibratorios y térmicos. La cognicién en estos
pacientes es normal. En el grupo III de neuropatias
sensoriales y autondmicas hereditarias (llamadas
"Indiferencia al dolor"), no se ha demostrado una
anomalia de los nervios a pesar de la anormalidad en
la percepcion del dolor. Se ha sugerido que la
indiferencia al dolor puede estar relacionado con
anormalidades en el sistema nervioso central,
procesamiento del dolor o conectividad (7,8).
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Es sabido que la experiencia dolorosa esta integrada
por tres componentes, los cuales incluyen el
componente sensitivo discriminativo, afectivo
motivacional y cognitivo evaluativo (2).

Cuando se producen lesiones en areas del cerebro que
sustentan el procesamiento del estimulo doloroso,
pueden tener lugar déficits en uno o varios
componentes de la percepciéon dolorosa, y pueden
producirse situaciones clinicas similares a la
insensibilidad congénita al dolor. Dentro de los
trastornos adquiridos se describen la asimbolia
dolorosa, la analgotimia y la hemiagnosia dolorosa.
Analgotimia. Se caracteriza porque el paciente conoce
el dolor y es capaz de percibirlo, pero no percibe
sufrimiento, se debe a una interrupcién de las
radiaciones tadlamo-frontales y se observa en pacientes
con lobectomia frontal.

Hemiagnosia dolorosa. Se observa en pacientes con
lesiones en el hemisferio menor o no dominante.
Cuando se estimula el lado afecto, sienten vivamente el
dolor pero no intentan alejarse del estimulo ya que no
son capaces de localizarlo topograficamente.

Asimbolia dolorosa. El paciente es capaz comprender
el caracter nocivo del dolor, pero no reaccionan frente a
él o lo hacen de manera incompleta. La sensibilidad no
esta alterada (requisito para el diagnostico) y las
reacciones vegetativas al estimulo doloroso estan
conservadas. Podria decirse que existe una pérdida del
componente afectivo motivacional del dolor.

El manejo en pacientes con estos trastornos es un reto
en relacion a la técnica anestésica y dosis de farmacos
empleados (9,10).

Descripcion

Paciente masculino de 18 afios de edad, con diagnostico
de Sindrome de ICD tipo II, secuelas de artritis séptica
de rodilla izquierda, fractura cadera izquierda ya
quirurgica. Se diagnostica a los 8 meses, mediante
biopsia de nervio sural. Durante su infancia muiltiples
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cirugias ortopédicas. Actualmente fractura
subtrocantérica cadera izquierda, al quinto dia
postoperado, crepitacion en cadera izquierda y
aumento de volumen. Se diagnostica fatiga del
sistema de fijacion DHS, (Dynamic Hip System).
Cirugia: Retiro de DHS intermedio + revisidn,
colocacién de placa de compresiéon bloqueada y de
injerto 6seo. Talla: 1.55 cm Peso: 51 k. Sin datos
predictores de via aérea dificil. (Figura 1).

Tratamiento anestésico y/o médico aplicado:
Anestesia general balanceada, intubacion
endotraqueal. Monitoreo no invasivo. Signos vitales:
frecuencia cardiaca, 90 lpm, tension arterial 100/6 2
mm Hg saturaciébn de oxigeno (SpOz 96%
Induccion:

fentanilo 200 pg, propofol 80 mg, vecuronio 5 mg.
Preoxigenacién, laringoscopia convencional con
hoja

Macintosh 3, Cormack-Lehane I, se coloca tubo
endotraqueal numero siete con globo, sin incidentes.
Ventilacion controlada por volumen, fraccion
inspirada de oxigeno (F102) 60%, flujo total 2 L min,
Volumen corriente (VT) 350 mL, frecuencia
respiratoria (FR) 12-16 rpm, relacién inspiracion
espiracion (I:E) 1:2, presiéon positiva al final de la
espiracion (PEEP) 4 cm H:0, presion pico 12-15
cmH20, sevoflurano 2.5 vol%. Adyuvantes:
Cefalotina 1g, ranitidina 50 mg, dexametasona 8 mg.
Transanestesico: FC 70-90 lpm, tensién arterial
media (TAM) 60-80 mm Hg SpOz mayor a 96%,
concentracion  alveolar =~ minima  (CAM) 1-
1.3.Emersion espontanea, se retira tubo
endotraqueal con reflejos protectores de la via
aérea. Pasa a recuperacion: FC 74 lpm, TA 96/62 mm
Hg, SpO2 98%, Aldrete de 8. Tiempo quirurgico: 3
horas. Tiempo anestésico: 3 horas con 20min.
Sangrado: 250 mL. Egresos de liquidos: 1943 mL.
Ingresos: 2000 mL solucién lactato de Ringer.
Balance positivo: 57 mL.
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Discusién

La habilidad de un organismo para detectar y
responder efectivamente a estimulos nocivos es un
rasgo vital, que a lo largo de la evolucion de los seres
vivos, se encuentra altamente conservado en casi
todo el reino animal. Suena atractivo no sentir dolor
alguno, lo cierto es que la pérdida de nuestra
capacidad bioldgica para responder a situaciones
que ponen en riesgo nuestra integridad fisica nos
situaria en un escenario altamente peligroso que
podria causarnos la muerte (2).

El caso clinico que presentamos corresponde a un
sindrome de insensibilidad congénita al dolor tipo
II. Extremadamente raro. La literatura reporta
multiples variedades de este sindrome. No se
define una técnica anestésica ideal o estdndar para
el manejo de estos pacientes. Algunos autores
reportan que los pacientes con alguna variedad de
este sindrome, requirieron dosis altas de
anestésicos para mantenerse hemodinamicamente
estables. Se ha reportaron alta incidencia de
bradicardia intraoperatoria (2.8%), tratada con
atropina o con efedrina. En varios reportes se ha
descrito taquicardia, la cual ocurri6 en once
pacientes, dentro de los diez primeros minutos
después de la induccion anestésica. La hipotension
ocurrib en 14 pacientes y en tres de ellos se
presentd bradicardia concomitante. La hipertermia
es frecuente en algunas variedades o tipos de esta
enfermedad, pero no es el caso actual. Sin embargo
hay que aclarar que estas complicaciones de fiebre
y anhidrosis son comunes en HSAN tipo IV. A pesar
de los relatos en la literatura de pacientes
sometidos a bloqueos neuroaxiales, o]
procedimientos sin anestesia, algunos pacientes
debutan con hiperestesia  tactil, causando
sensaciones desagradables durante la cirugia (11).
Alrededor del 20% de los pacientes mueren dentro
de los tres primeros afios de vida, debido a las
fiebres
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severas, y ausencia de inervacion de las glandulas
sudoriparas.

A pesar de la aparente paradoja del dolor, los
pacientes requieren tratamiento anestésico, ya que en
ausencia de este sintoma pueden cursar con diversos
grados de disfuncién autonémica y trastornos del
metabolismo de las catecolaminas (3). Los pacientes
con ICD son capaces de tolerar procedimientos
quirdrgicos bajo anestesia general sin mayores
problemas (12). No obstante algunos autores refieren
que la anestesia regional (epidural) es una opcion
anestésica recomendable, pero la anatomia de la
columna vertebral en muchos de estos casos, presenta
serios problemas en su anatomia (escoliosis). El
ultrasonido puede ayudar a la localizacion del espacio
epidural para la aplicacion de esta técnica (13).
Consideramos de suma importancia mantener
estabilidad hemodinamica, la enfermedad no tiene
tratamiento alguno, por lo que hay que evitar la
respuesta al estrés quirdrgico y la ansiedad del
paciente. Los puntos clave en el manejo anestésico
son: monitorizar temperatura, una posicion del
paciente en mesa quirurgica adecuada, sin que se
dafien sus tejidos mas vulnerables, evaluar estado de
conciencia previniendo el despertar perioperatorio o
altas concentraciones de  anestésicos que
desencadenen  hipotension, bradicardia o paro
cardiaco. (14).

La via aérea puede presentarse como dificil de manejar,
en cuyo caso la mascarilla laringea sera la segunda
opcion, y no hay contraindicacion para usar anestesia
general, endovenosa o anestesia regional.

Las directrices disponibles hoy en dia para tratar esta
rara enfermedad giran en torno a un tratamiento de
caracter preventivo, sebasa en una educacion familiar
y en una capacitacion al paciente en la medida de lo
posible. Es necesario un tratamiento
multidisciplinario y especializado junto con la
colaboracion paterna para
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minimizar las complicaciones de esta enfermedad
potencialmente grave. La enfermedad no tiene
tratamiento alguno (15,16).

Muchos de estos pacientes mueren en edades tem-
pranas de la vida, en virtud de las lesiones
traumaticas e infecciones, ya que el dolor representa
uno de los mayors sistemas de alarma y proteccion a
la vida. Los pacientes con ICD no muestran una
respuesta de reti-rada ante estimulos normalmente
dolorosos, asi pueden soportar quemaduras y otras
lesiones sin dem-ostrar reaccion alguna o falta de
interes o de preo-cupaciéon por las lesiones.
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