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Antecedents
Les miopaties congènites són un conjunt de malalties heterogènies, amb el denominador comú de l'afectació de
les fibres musculars, concretament de l'aparell contràctil. La mutació del gen RYR1 pot provocar debilitat
muscular i hipotonia, amb debut al naixement o durant el primer any de vida. (1)
Aquesta mutació pot provocar hipertèrmia maligna relacionada amb l'anestèsia, amb l'ús d'agents halogenats i
relaxants musculars despolaritzants, per l'increment del calci mioplasmàtic. (2)

Informe del cas
Pacient de tres anys, programat per a cirurgia de fimosi, que presenta miopatia congènita per mutació en
heterozigosis del gen RYR1, manifestant hipotonia generalitzada.

Discussió
Gràcies a la configuració del pla anestèsic, es van poder planificar totes les cures necessàries per garantir la
seguretat del  pacient:  assegurar  l'estoc  de  Dantroleno,   fàrmac antagonista;  realitzar  una  neteja  completa 
del  circuit   del respirador, evitant la contaminació amb gasos halogenats; retirar els vaporitzadors del
respirador, canviar la cal  sodada i col·locar noves tubuladures.
Es va premedicar al pacient amb ketamina via oral, per poder canalitzar una via venosa perifèrica amb el
pacient més confortable. Finalment, es va dur a terme una anestèsia combinada.

Punts clau d'aprenentatge
· Importància de la comunicació entre l'equip quirúrgic i anestèsia, per realitzar una bona planificació del cas.
· Ressaltar la planificació d'un pla anestèsic lliure d'agents que puguin induir a la hipertèrmia maligna. En el
nostre cas, tampoc vam utilitzar opiacis, ja que poden provocar depressió respiratòria postquirúrgica.
· Monitoratge temperatura central durant l'intraoperatori.
· Planificació d'ingrés a UCI per control de constants vitals durant 24 hores.
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