EEC-Syndrom

Ebstein-Anomalie

= Synonyme
Morbus Ebstein.

= Oberbegriffe

Angeborene komplexe Herzfehler, kardiale Rhyth-
musstorungen.

= Organe/Organsysteme

Herz, Erregungsleitungssystem.

= |nzidenz

Sehr seltener kardialer Defekt.

= Atiologie

Ursache unklar; erhohtes Risiko bei Lithiumein-

nahme wihrend der Schwangerschaft.

Symptome

Verlagerung der Trikuspidalklappe in den rechten
Ventrikel bis hin zur Herzspitze, mit Missbildung
und Insuffizienz der Trikuspidalklappe, Zyanose.

= Vergesellschaftet mit

Supraventrikuldre Tachykardien, Vorhofseptumde-
fekt mit intrakardialem Shunt oder offenes Foramen
ovale, diilnnwandiger und schlecht kontrahierender
rechter Ventrikel, vergroflerter rechter Vorhof, pul-
monale Hypertonie, Tachyarrhthmie. Herzthyth-
musstérungen, WPW-Syndrom.

= Therapie
Kardiochirurgische Therapie: Korrektur (Raffung
nach Di Russo), Homograft, kiinstliche Herzklappe.

Anasthesierelevanz

Kinderkardiochirurgische Anisthesie. Endokardi-
tisprophylaxe lt. aktuellen Richtlinien.

m  Spezielle préaoperative Abklarung
Herzecho.

= Wichtiges Monitoring
EKG, postoperativ IST. Standardmonitoring fiir kin-
derkardiochirurgische Eingriffe.
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= Vorgehen

Fiir Sectios ist sowohl das erfolgreiche Vorgehen mit
Periduralanisthesie als auch mit TIVA beschrie-
ben.
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EEC-Syndrom

= Synonyme

Anhydrosis hypotrichotica, hypohidrotische ekto-
dermale Dysplasie, Christ-Siemens-Syndrom, An-
hidrosis congenitalis, Polydysplasie ectodermique,
Guilford-Sy, Jacquetsches Sy, Christ-Siemens-Tou-
raine-Sy, Gesichts-Hand-Fuf3-Spalten-Sy, kongeni-
tale anhydrotische ektodermale Dysplasie, engl.
»ectrodactyly ectodermal dysplasia« und »clefting
syndromex.

= Oberbegriffe

Ektodermaldysplasie (ED), Dysmorphie, kranio-
mandibulofaziale Missbildung.

= Organe/Organsysteme

Oberkiefer, Unterkiefer, Gesichtsschadel, Extremi-
tdten, Sinnesorgane, Herz, Haut, ZNS, Nieren, Uro-
genitaltrakt, Atemwege, Zahne, Négel, Schweif3dri-
sen.

= Inzidenz

Bis 1992 wurden ca. 180 Falle beschrieben. Die hypo-
hidrotische ektodermale Dysplasie (Christ-Sie-
mens-Touraine-Sy, HED) ist die haufigste Form mit
einer Inzidenz von 1-7:100.000; Buben sind bei die-
ser Form mehr betroffen als Madchen. Fiir das EEC-
Sy sind derzeit in Deutschland weniger als 20 Falle
bekannt.
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= Atiologie

Kongenital mit autosomal-dominantem und X-
chromosomalem Erbgang mit variabler phénoty-
pischer Ausprigung, selten auch rezessiv. Ein spora-
disches Auftreten ohne familidre Anamnese wurde
ebenfalls beschrieben. Daraus resultiert eine Grup-
pe vererbter Stérungen ektodermaler Strukturen,
von denen bisher mehr als 150 Formen beschrieben
worden sind. Die Abgrenzung der einzelnen Vari-
anten geschieht heute durch den Nachweis der be-
teiligten Gene.

= Verwandte Formen, Differenzialdiagnosen
Mit Lippen-Kiefer-Gaumen-Spalte vergesellschaf-
tete ED: Hay-Wells-Sy (= Ankyloblepharon-Ekto-
dermaldysplasie-Clefting-Sy = AEC-Sy), Ectrodac-
tyly-ectodermal-dysplasia-clefting- (EEC-)Sy,
Rapp-Hodgkin-Sy, Berndorfer-Sy, F-Sy, Grauhan-
Sy, Goltz-Gorlin-Sy, hypohydrotisches Onychoden-
todysplasie-Sy, Ito-Sy, DLS-Sy, Cockayne-Sy, Mar-
shall-Sy, Naegeli-Sy I, XTE-Sy, Helweg-Larsen-Sy.
Kieferbogen-Ss wie: Franceschetti-Sy I, Golden-
har-Sy, Hallermann-Sy, Wildervanck-Sy I und II,
Ullrich-Feichtiger-Sy, Ullrich-Fremerey-Dohna-Sy,
okulodentodigitales Sy, okulootovertebrales Sy, iri-
dodentales Sy, dentofaziales Sy, Rubinstein-Sy, Le-
jeune-Sy, Russel-Sy I, Dutescu-Grivu-Fleischer-Pe-
ters-Sy, Francois-Sy III, Rutherford-Sy, Lenz-Sy.

Symptome

Trias: Ektrodaktylie (Spalthand, Syndaktylie, Klin-
odaktylie, Spaltfuf}, Klumpfuf3), Ektodermaldyspla-
sie (zarte, diinne, atrophische Haut, helle Behaa-
rung, spiarliche Augenbrauen und Wimpern,
Zahnanomalien, Hypohidrose oder Anhidrose, ver-
minderte Speichelproduktion), Spaltbildungen
(ein- oder doppelseitige Lippen-Kiefer-Gaumen-
Spalte).

AufSerdem: Augensymptome (Blepharitis, Kon-
junktivitis, Keratitis, Photophobie beim EEC-Sy),
Trinenganganomalien, Ankyloblepharon beim
AEC-Sy), Ohrmuscheldysplasie, Taubheit, raue
Stimme, Oligophrenie (nicht obligat), Urogenital-
dysmorphien (Hypospadie), Nieren- bzw. Harn-
wegsanomalien (Nierenaplasie, Doppelnieren, Hy-
dronephrose), Herzvitien.

= Vergesellschaftet mit

Malnutrition, hochgradige Verletzlichkeit der Haut,
héufig respiratorische Infekte durch vermindertes
Flimmerepithel in der Schleimhaut der Atemwege,
Asthma, Fieber durch eingeschrinkte Temperatur-
regulation.

= Therapie

Héufig kommt es zu Operationen, um diverse Miss-
bildungen zu korrigieren, v. a. frithzeitige Korrektur
der Gesichtsspalten im Sduglingsalter, in erster Li-
nie zur besseren Erndhrung und sekundér aus kos-
metischer Indikation.

Anasthesierelevanz

Die extreme Vielfalt der Missbildungen und Funk-
tionsstorungen erfordert eine individuelle Anpas-
sung der perioperativen Mafinahmen. Typische
Probleme ergeben sich v. a. aus den Gesichtsdys-
morphien, die regelmaflig Intubationsschwierig-
keiten verursachen, den respiratorischen Infek-
ten sowie der Anhidrose oder Hypohidrose, die
mit einer Temperaturregulationsstérung einher-
gehen.

m  Spezielle prdaoperative Abkldarung

Erfassung der Missbildungen und ihrer funktio-
nellen Auswirkungen (Echokardiographie, Sono-
graphie, Nierenfunktionsparameter, Thoraxront-
genaufnahme).

= Wichtiges Monitoring

Pulsoxymetrie, Kapnographie, Herz-Kreislauf-
Uberwachung (je nach kardialer Beteiligung), kon-
tinuierliche Temperaturmessung.

= Vorgehen
Zur Primedikation eignen sich Benzodiazepine
oral. Keine Vagolytika, ferner sollten subkutane In-
jektionen vermieden werden. Die anfangs nicht gut
gedeihenden Patienten sollten addquat rehydriert
werden, gelegentlich ist auch mit einem Blutzucke-
rabfall zu rechnen. Die Haut und v. a. die Augen
sind sehr verletzlich und miissen sorgfiltig ge-
schiitzt werden.

Wegen der zu erwartenden schwierigen Intuba-
tion sollten alle Vorkehrungen getroffen werden,
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damit eine addquate Oxygenierung gewahrleistet
bleibt (praoxygenieren, geeignetes Instrumentari-
um fiir alternative Techniken bereithalten). Die la-
ryngoskopische Einstellung der Glottis gelingt bes-
ser, wenn man die Spalte in der oberen Zahnreihe
mit einer gefalteten Kompresse tiberbriickt.

Bei der Wahl des Anisthesieverfahrens gibt es
keine speziellen Einschriankungen. Zu bedenken ist,
dass reine Inhalationsnarkosen mit hochdosierten
volatilen Anésthetika tiber eine generalisierte Vaso-
plegie zu gesteigerten Wirmeverlusten fithren.

o Cave

Atropin (und andere Vagolytika), Temperatu-
rentgleisung, Hypoglykamie, Lagerungs-
schaden. Neugeborene mit ED sollten nicht
in den Brutkasten gelegt werden.
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Ehlers-Danlos-Syndrom

= Synonyme und Subtypen
Meekeren-Ehlers-Danlos-Sy, Fibrodysplasia elasti-
ca generalisata, Arthroachalasis multiplex congeni-
ta, Sack-Barabas-Sy, Dermatosparaxis, Danlos’ dis-
ease. Mittlerweile werden 10 verschiedene Formen
unterschieden (die histologisch ausgeprégteste und
daher anidsthesiologisch bedeutsamste Form ist der
»arteriell-ekchymotische« Typ 4).

m  Oberbegriffe

Kollagendysplasie, Bindegewebserkrankung, Mes-
enchymose.
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= Organe/Organsysteme

Bindegewebe, Muskulatur, Gelenke, Bewegungsap-
parat, Gefalsystem, Herz-Kreislauf-System.

= Inzidenz
1:150.000.
= Atiologie

Hereditdr, autosomal-dominanter (4 Subtypen), au-
tosomal-rezessiver (2 Subtypen) und X-chromoso-
maler (1 Subtyp) Erbgang. Haufigkeit ca. 1:500—
5000. Aufgrund der reduzierten Lebenserwartung
(Median 48 Jahre) sind es stets jiingere bis mittelalte
Patienten. Neuerdings sind die bisher bekannten 8
auf 11 Subtypen erweitert worden (» Tabelle).

Der Erkrankung liegen Enzymdefekte mit Syn-
these- und/oder Vernetzungsstorungen des Typ-
III-Kollagens zugrunde. Beim Subtyp 4 (ca. 4% der
Fille) liegen autosomal-dominant vererbbare Muta-
tionen auf dem Chromosom 2 vor. Die Blutungsnei-
gung beruht auf einer vermuteten Stérung der
Thrombozyten-Endothel-Interaktion.

= Verwandte Formen, Differenzialdiagnosen

Marfan-Sy, Chalacoderma, de-Barsy-Moens-Dier-
ckx-Sy, Berlin-Sy, Rotter-Erb-Sy, uveoarthrochond-
rales Sy, Gottron-Sy, Larsen-Sy, Turner-Sy.

Symptome

Diinne und hyperelastische Haut (Atrophodermie,
Cutis laxa), Keloidbildung, extrem iiberstreckbare
Gelenke (Hypermobilitit), Teleangiektasien, rezidi-
vierende Blutungen (stirkere Zahnfleischblutungen),
Hypotonie der Muskulatur, Hernien. Haufig typische
Gesichtsmorphologie mit schmaler, diinner Nase,
schmalen Lippen, prominenten Augen, blauen
Skleren, fehlenden Ohrldppchen, Haarausfall.

Die Diagnose des Subtyps 4 lasst sich durch
Hautbiopsien, Fibroblastenkulturen und mit einem
erniedrigten Serum-Prokollagen-III-Aminopeptid-
spiegel stellen.

= Vergesellschaftet mit

Hernien, Osteoporose, Netzhautablgsung (Amotio
retinae), Tinnitus, Spontanpneumothorax, Variko-
sis, Zwergwuchs, Kyphoskoliose, kardiovaskulére
Komplikationen (Aorteninsuffizienz, Mitralklap-
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Einteilung der wichtigsten Subtypen des Ehlers-Danlos-Syndroms. (Nach Kuczkowski 2005)

Vererbungsmodus

Autosomal-dominant

Subtyp Klinisches Erscheinungsbid

1 (gravis) Weiche, dehnbare, leicht verletzbare Haut,
Narben, Krampfadern, tiberstreckbare
Gelenke, intestinale Wandschwache,
Aortenaneurysma

2 (mitis) Weiche, dehnbare, leicht verletzbare Haut,

Autosomal-dominant

Uiberstreckbare Gelenke

3 (familidre Uberstreckbarkeit)

Weiche, dehnbare Haut, keine Narbenbildung,

Autosomal-dominant

extrem Uberstreckbare Gelenke, Arthritis,

Muskelschmerzen

4 (ekchymotisch)

Weiche, durchsichtige, leicht verletzbare

Autosomal-dominant

Haut, tiberstreckbare Gelenke, intestinale
Wandschwache, Uterusruptur, Pneumothorax,

Aortenaneurysma

5 (X-chromosomal)

Weiche, dehnbare, leicht verletzbare Haut,

X-chromosomal-rezessiv

iberstreckbare Gelenke

6 (okulo-skoliotisch)

Weiche, dehnbare Haut, tiberstreckbare

Autosomal-rezessiv

Gelenke, Osteoporose, Skoliose,
Muskelhypotonie, Keratokonus

7 (Arthrochalasis multiplex
congenita)

8 (periodontal)

Erheblich Gberstreckbare Gelenke,
angeborene Hiift-Arthritis, leicht verletzbare,
narbenbildende Haut

Periodontitis, weiche, dehnbare, leicht

Autosomal-dominant oder
autosomal-rezessiv

Autosomal-dominant

verletzbare Haut mit Narbenbildung

9 (Cutis laxa und okzipitales

Horn-Syndrom) stérung

10 (petechial)

Evtl. neu einzuordnen als Kupferstoffwechsel-

Petechien, weiche, dehnbare, leicht verletzbare

Unklar

Autosomal-rezessiv

Haut, GUberstreckbare Gelenke

11 (familidre Gelenkinstabilitat)

Evtl. neu einzuordnen als familidres Gelenk-

Unklar

Hypermobilitats-Syndrom

penprolaps, Aneurysmaentstehung und -ruptur,
extra- und intrakranielle ischdmische Komplikatio-
nen, v. a. Dissektion der A. carotis), generelle Nei-
gung zur Ruptur von Hohlorganen (Darm, Uterus),
okkulte gastrointestinale Blutungen, gehduft Lei-
stenhernien, Keratokonus. Schwangere mit Ehlers-
Danlos-Sy erleiden viel hiaufiger Spontanaborte
(29%), Frithgeburten (23%) und geburtshilfliche
Blutungskomplikationen. Der Subtyp 4 ist mit der

hochsten peripartalen Mortalitdt assoziiert (25%),
die meist auf Uterusruptur und postoperative Mas-
senblutung zuriickzufiihren ist.

Anasthesierelevanz

m  Spezielle prdaoperative Abkldarung

Bestimmung des Subtyps, sofern noch nicht be-
kannt: Nachweis eines abnormalen Kollagens in der
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Fibroblastenkultur oder Mutationsnachweis beim
Gen fiir Prokollagen Typ III (COL3A1).

Blutbild (Hémoglobin, Hdmatokrit, Thrombo-
zyten erniedrigt wegen gastrointestinalen Blutun-
gen), Gerinnungsparameter, Ausschluss von Pneu-
mothorax oder Aortenaneurysma (Thoraxrontgen-
aufnahme, Echokardiographie).

= Wichtiges Monitoring

Pulsoxymetrie, Atemwegsdriicke. Bei kardiovasku-
laren Begleiterkrankungen ggf. invasives Kreislauf-
monitoring einsetzen.

= Vorgehen

Gentigend Blutkonserven und Blutbestandteile be-
reithalten. Riickenmarknahe Regionalanisthesien
gelten bei Subtypen mit Gerinnungsstorungen oder
Gefif¥fragilitat (vaskuldre Typen) als kontraindi-
ziert. Einzelne Berichte iiber die erfolgreiche An-
wendung von riickenmarknahen Anisthesien im
Rahmen von vaginalen oder operativen Entbindun-
gen rechtfertigen deren routinemaf3ige Anwendung
nicht. Es ist auch zu tiberlegen, ob eine Epidural-
andsthesie (eher zuriickhaltend bleiben) oder eine
Single-shot-Spinalandsthesie (eventuell indiziert)
geeignet erscheint. Aufjeden Fall ist eine griindliche
Risiko-Nutzen-Analyse auf individueller Basis vor-
zunehmen. Dabei ist auch zu beriicksichtigen, dass
starkes Pressen unter der Geburt ebenfalls zu ge-
fahrlichen Rupturen (Gefaf3e, Uterus) fithren kann.
Dies gilt insbesondere bei Subtyp 4.

Die Intubation sowie das Legen von Magenson-
den und Urinkathetern miissen schonend erfolgen.
Vorsicht beim intratrachealen Absaugen (erhohte
Vulnerabilitdt und Blutungsgefahr). Antibiotika-
prophylaxe bei Herzvitien durchfiithren. Bei kopf-
nahen Eingriffen Augen niemals zukleben, sondern
mit Salbe schiitzen. Generell sowenig Haut wie
moglich mit Pflastern bekleben. Bei der Extubation
sollten Husten und Pressen moglichst vermieden
werden. Bei der vorwiegend kutanen Form (Typ
7¢) konnen selbst Handlungen mit normalem
Kraftaufwand wie das Halten einer Gesichtsmaske
zu Hautldsionen und Hiamatombildung fiihren.
Unbedingt ist auf die Vermeidung von Scherkraf-
ten zu achten.

Postoperativ eine mindestens 12-stiindige in-
tensive Uberwachung vorsehen. Typische postope-
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rative Komplikationen sind Wunddehiszenz, Pleu-
raerguss (8-60%), GefafSarrosionen und Aneurys-
men nach zentralvendsen Punktionen.

= Beachte

Invasive Kathetertechniken und Messmethoden ha-
ben ein hoheres Blutungsrisiko. Himatome im Be-
reich der Atemwege konnen zur Obstruktion fith-
ren. Allgemein besteht eine schlechtere und verzo-
gerte Wundheilung. Mit postoperativen Blutungs-
komplikationen und ggf. der Notwendigkeit von
Revisionseingriffen muss gerechnet werden.

o Cave

Blutdruckanstieg (Rupturgefahr bei Aneurys-
men), hohe Beatmungsdriicke (Barotrauma,
Pneumothorax), intramuskuldre Injektionen,
GefaBllazeration und Blutungen bei Einlage
von invasiven GefdaBkathetern, Blutsperre
(Tourniquet), Lagerungsschaden.
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Eisenmenger-Syndrom

= Synonyme

Eisenmenger-Komplex.

m  Oberbegriffe

Angeborene Herzfehler, sekundére pulmonale Hy-
pertonie.

= Organe/Organsysteme
Herz, Lunge; sekundir: Leber, Darm, Nieren.

= |nzidenz

Inzidenz fiir pulmonale Hypertonie aufgrund eines
angeborenen Links-Rechts-Shunts zwischen 1,6
und 12,5 Fille pro 1 Million Erwachsene, davon
25-50% mit Eisenmenger-Sy.

= Atiologie

Bezeichnung fiir angeborene Herzfehler mit ausge-
pragtem Links-Rechts-Shunt durch Vorhofseptum-
oder Ventrikelseptumdefekt. Durch den Links-
Rechts-Shunt wird der pulmonale Blutfluss erhoht.
Dies fithrt zu pulmonalem Hochdruck und bei Per-
sistenz tiber eine Erhohung des rechtsseitigen kar-
dialen Drucks zu einer Shuntumkehr mit daraus
resultierender Hypoxédmie.

= Verwandte Formen, Differenzialdiagnosen

Andere Formen der pulmonalarteriellen Hyperto-
nie.

Symptome

Zentrale Zyanose, Dyspnoe, Midigkeit, Himopty-
se, Synkopen, Rechtsherzinsuffizienz.

= Therapien
Therapieformen beruhen mehr auf theoretischen
Uberlegungen und klinischer Erfahrung als auf evi-
denzbasierter Therapie.
Hochdosis-Kalziumantagonisten bei Respon-
dern, intravenoses Prostazyklin, intravendses oder
inhalatives Iloprost (synthetisches PGI,-Analog-
praparat).

Anasthesierelevanz

Beeintrichtigung anderer Organe, z. B. Leberfunk-
tion, Leberstauung.

= Spezielle praoperative Abklarung

Echokardiographie, Thoraxrontgen, klinische Un-
tersuchung: Halsvenenstauung, Leberpuls, Aszites;
Spiroergometrie, 6-Minuten-Gehtest fiir die kor-
perliche Belastbarkeit.

Linksherzkatheter sind nur sinnvoll bei V.a. Er-
krankung des linken Herzens oder als Vorbereitung
auf spezielle Operationen wie z. B. Lungentrans-
plantation.

Kldrung, ob pulmonale Hypertonie fixiert oder
therapierbar ist. Bestimmung des Shuntvolumens.

Pulsoxymetrie: Ausgangs-PO, unter Raumluft.

= Wichtiges Monitoring

Arterielle Druckmessung, pulmonalarterieller Ka-
theter, ggf. TEE, engmaschiges Monitoring des
PaCO, zur Vermeidung von Hyper- und Hypo-
kapnie.

= Vorgehen

Ziel ist eine gut steuerbare Narkosefithrung mit Re-
mifentanil, die moglichst keine hdmodynamischen
Verinderungen induziert.

Bei nicht-fixiertem pulmonalem Hochdruck
sollten fiir dessen Senkung spezifische Medikamen-
te perioperativ zur Verfiigung stehen.

Bei Shuntvolumen >30% hat eine Erh6hung der
F;O, keinen Einfluss auf den arteriellen Sauerstoff-
partialdruck mehr.

Die erfolgreiche Durchfithrung von kontrollier-
ten riickenmarknahen Regionalandsthesieverfahren
wurde beschrieben.
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Emery-Dreifuss-
Muskeldystrophie

= Synonyme
EDMD, humeroperoneale Muskeldystrophie mit
Frithkontrakturen und Kardiomyopathie.

m  Oberbegriffe
Myopathien, muskulédre Dystrophien.

= Organe/Organsysteme

Muskulatur, Bewegungsapparat, Herz.

= Atiologie
Es liegt ein X-chromosomal-rezessiver Erbgang vor.
Der Gen-Ort liegt am distalen langen Arm (Xq28).

= Verwandte Formen, Differenzialdiagnosen

»Rigid spine syndrome«, muskuldre Dystrophie Typ
Becker, muskulidre Duchenne-Dystrophie.

Symptome

Klinische Manifestation im Vorschulalter. Entwick-
lung von Beugekontrakturen in den Ellenbogenge-
lenken, an der Achillessehne und Nackenmuskula-
tur. Muskelschwiche zunichst in humeroperonealer
Verteilung, spétere Schwiche der Hiift- und Knie-
extensoren, Spitzfufi.

= Labor
Im Serum leicht erhdhte Kreatinkinase.
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= Vergesellschaftet mit

Storung des kardialen Reizleitungssystems, Kardio-
myopathie.

Anasthesierelevanz

Neben Notfalleingriffen erfordern elektive Opera-
tionen wie z. B. orthopadische Korrekturen des Be-
wegungsapparates eine anisthesiologische Betreu-
ung der Patienten. Die kardiale Beteiligung kann
sich in einer AV-Uberleitungsstérung mit Brady-
kardieneigung manifestieren. Bei klinisch symp-
tomfreien Patienten findet sich haufig ein AV-Block
Grad I. Das Auftreten von Vorhofflimmern ist mog-
lich. Eine reduzierte oder ausbleibende Antwort auf
elektrische oder mechanische Stimulation ist be-
schrieben worden. Dariiber hinaus kann eine Kar-
diomyopathie mit eingeschrinkter linksventriku-
ldrer Funktion vorliegen.

Die Punktion zur Spinal- oder Periduralands-
thesie kann durch Kontrakturen der lumbalen Para-
vertebralmuskulatur erschwert sein.

In der Regel liegt bei den Patienten mit EDMD
kein intellektuelles Defizit vor, jedoch erfordern
haufig beschriebene mentale Dysbalancen eine ein-
fithlsame Patientenfithrung.

= Spezielle praoperative Abklarung
Kardiologische Diagnostik: EKG, Ausschluss einer
Kardiomyopathie. Bei Patienten mit implantierten
Schrittmachern Uberpriifung der Schrittmacher-
funktion. Gerinnungsdiagnostik, ggf. Kontrolle der
oralen Antikoagulation bei Herzrhythmusstorun-
gen. Festlegung der perioperativen Antikoagulation
bei geplanter Regionalandsthesie.

= Wichtiges Monitoring

EKG; bei Verwendung von Muskelrelaxanzien: Re-
laxometrie.

= Vorgehen

Das anisthesiologische Vorgehen muss in Abhén-
gigkeit von der geplanten Operation und dem men-
talen Zustand des Patienten festgelegt werden. Eine
sorgfaltige Evaluation der oberen Atemwege, insbe-
sondere der mdglichen Nackenflexion ist wesent-
lich. Die Durchfithrung von regionalanésthesio-
logischen Verfahren kann durch bestehende Kon-
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trakturen oder skoliotische Verformungen der
Wirbelsdule erheblich erschwert sein. Hier kann die
Anlage einer Regionalandsthesie nach Einleitung
der Allgemeinanisthesie Lagerungsschwierigkeiten
vermindern. Vor Beginn der Operation ist besonde-
re Sorgfalt auf die korrekte Lagerung und Polste-
rung des Patienten zu legen.

Es wird empfohlen, keine Substanzen zu ver-
wenden, die eine maligne Hyperthermie triggern
kénnen. Insbesondere ist Succinylcholin aufgrund
einer moglichen Hyperkalidmie mit nachfolgendem
Herzstillstand kontraindiziert. Externe Schrittma-
cher miissen vor Beginn der Andsthesie verfiigbar
sein.

o Cave

Lagerungsschaden. Das AusmafB der kardi-
alen Beteiligung korreliert nicht mit dem
Grad der Skelettmuskelerkrankung. Weibli-
che Konduktorinnen im hoheren Lebensalter
haben ein erhohtes kardiales Risiko, auch
wenn muskuldre Symptome fehlen. Die Ma-
ximaldosen von Lokalanasthetika miissen

v. a. bei Patienten mit geringem Kérperge-
wicht beachtet werden.
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Epidermolysis bullosa

= Synonyme und Subtypen

Aktuelle Einteilung der Epidermolysis bullosa in 4
Gruppen (und mehr als 20 Subgruppen):

Epidermolysis bullosa simplex, junktionale Epi-
dermolysis bullosa, Epidermolysis bullosa dystro-
phica und Epidermolysis bullosa acquisita.

Frither gebrduchliche Synonyme: Koebner-Sy,
Ogna-Sy, Cockayne-Touraine-Sy, Pasini-Sy, Herlitz-
Sy, Bart-Sy, Hallopeau-Siemens-Sy, Nicolas-Moutot
Charlet-Sy, Mendes-da Costa-van der Valk-Sy.

= Oberbegriffe

Dermatosen, Genodermatosen, mukokutane Er-
krankung.

= Organe/Organsysteme

Haut, Schleimhdute, Respirationstrakt, Gastrointes-
tinaltrakt.

= Inzidenz

Epidermolysis bullosa simplex: Pravalenz variiert
von Land zu Land und abhéngig von der Lokalisa-
tion; generell gute Prognose, 1-2:100.000 an Hén-
den und Fuflen betroffen, 2:1 Mio. generalisiert,
5-10:1 Mio. herpetiforme Form (schlechteste Prog-
nose).

Junktionale Epidermolysis bullosa: ca. 2:100.000,
schlechte Prognose, hohe Todesrate im frithen Le-
bensalter.

Epidermolysis bullosa dystrophica: 21,4:1 Mio., sehr
variable Prognose.

Epidermolysis bullosa acquisita: 0,17-0,26:1
Mio. in Westeuropa.

= Atiologie

Epidermolysis bullosa simplex: Mechanisch indu-
zierte Blasenbildung innerhalb der Epidermis durch
Lyse basaler Keratinozyten, fast immer autosomal-
dominant vererbt.

Junktionale Epidermolysis bullosa: Mechanisch
induzierte Blasenbildung in der Lamina lucida der
Basalmembran, autosomal-rezessiv, Unterschei-
dung in 3 Gruppen (lethaler Herlitz-Subtyp, beni-
gner non-Herlitz-Subtyp, mit Pylorusatresie [nur
gelegentlich Uberlebende]).
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Epidermolysis bullosa dystrophica: Mechanisch
induzierte Blasenbildung direkt unterhalb der La-
mina densa der Basalmembran, autosomal-domi-
nant (milde Ausprigung) oder autosomal-rezessiv
(schwere Auspragung) vererbt, Mutation des Gens
fir Typ-VII-Kollagen.

Epidermolysis bullosa acquisita: 1gG-Autoanti-
korper gegen Typ-VII-Kollagen.

= Verwandte Formen, Differenzialdiagnosen
Lyell-Sy (Epidermolysis toxica acuta), Pemphigus
vulgaris, bulléses Pemphigoid, Weber-Cockayne-

Sy.

Symptome

Pemphigoide Blasenbildung, Entziindung und Ne-
krosen der Haut und Schleimhéute nach geringfii-
gigen Traumen, teilweise mit Narbenbildung, Kon-
trakturen, Zahndefekte.

= Vergesellschaftet mit

Reduzierter Allgemeinzustand, Hypovoldmie, Elek-
trolytstorungen, Infektanfilligkeit, Amyloidose,
Nierenfunktionsstérungen, Andmie, Gerinnungs-
storungen. Beziehungen zu Porphyrien sind nicht
sicher nachgewiesen.

= Therapien

Hochdosierte Kortikosteroide, plastisch-chirur-
gische Korrekturen, Phenytoin, Azathioprin.

Anasthesierelevanz

Bei Narbenbildungen im Rachenraum und Atem-
wegen mit Intubationsschwierigkeiten rechnen.
Durch Kontrakturen kann auch die Mundéffnung
reduziert sein. Es besteht eine erh6hte Infektionsge-
fahr.

= Spezielle praoperative Abklarung

Blutbild (bei Chemotherapie mit Knochenmarkde-
pression rechnen), Elektrolytstatus, Nierenfunkti-
onsparameter, Thoraxrontgen bzw. Rontgen der
Atemwege, Infektionsstatus, Erndhrungsstatus, 6so-
phagealer Reflux.
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= Wichtiges Monitoring

Invasive Blutdruckmessung (nichtinvasive RR-Mes-
sung ist theoretisch moglich, wenn zu hohe Man-
schettendriicke und Scherkrifte vermieden wer-
den), Elektrolytstatus im Serum.

= Vorgehen

Grundsitzlich ist ein moglichst gewebeschonendes
atraumatisches Vorgehen anzustreben. Intensive
Polsterung des OP-Tisches, Druckstellen vermei-
den. Augensalbe verwenden und nicht die Augen
zukleben. Verzicht auf selbstklebende EKG-Elek-
troden und solche mit Adhdsionspaste. Lokalisation
des Pulsoxymeters bei langeren Operationen regel-
maflig wechseln. Sehr restriktive Anwendung von
Hautpflastern (moglichst Fixation mit Gazebinden).
Empfohlen wird die Bevorzugung von Methoden,
die ohne Intubation und Maskenbeatmung aus-
kommen. Wenn dennoch intubiert werden muss,
sollten diinne und flexible (»von Gleitmittel triefen-
de«) Tuben eingelegt werden, evtl. auf Cuff verzich-
ten, kleinere Tubusgrof3e wihlen als »normal«. Fiir
die Laryngoskopie den gebogenen Macintosh-Spa-
tel ohne Aufladen der Epiglottis benutzen. Gegebe-
nenfalls fiberoptische Intubation durch einen geiib-
ten Anwender erwégen.

Weitgehende Unterlassung von invasiven Mani-
pulationen wie intratracheales Absaugen, Einbrin-
gung von Urinkathetern, Magensonden etc.

Sehr sinnvoll ist eine perioperative antibiotische
Abschirmung.

Kortikosteroide perioperativ mit einer angepas-
sten Dosis substituieren, z. B. in Anlehnung an das
von Nicholson et al. (1998) beschriebene Vorgehen
(» »Rheumatoide Arthritis«). Danach wird die Dosis
iiber Tage schrittweise bis zum praoperativen Wert
reduziert.

Die erfolgreiche Anwendung von Regionalanas-
thesietechniken ist beschrieben, wird aber kontro-
vers diskutiert (Beachte: Moglichkeit der Thrombo-
zytopenie). Epiduralkatheter kénnen fiir langere
Schmerztherapie getunnelt und dann direkt mit
Nihten auf der Haut fixiert werden; eine lokale In-
filtration wird nicht empfohlen.

Regionalanésthesien mit Kathetern weisen im
Hinblick auf die postoperative Analgesie zahlreiche
Vorteile auf, da zur analgetischen Therapie postope-
rativ hiufig nur eingeschrinkte Moglichkeiten zur
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Verfiigung stehen. Fiir rektale Applikation besteht
eine relative Kontraindikation. Orale Gabe ist wegen
postoperativer Schwellungen nicht immer méglich.

Gegebenenfalls Aspirationsprophylaxe durch-
fithren.

0 Cave

Druckstellen, Lagerungsschéaden, nicht zwin-
gend indizierte invasive MaBnahmen. Ada-
quate Schmerztherapie bei Blasenbildung
beachten.
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Eulenburg-Krankheit

= Synonyme
Paramyotonia congenita Eulenburg (PMC), Para-
myotonia congenita intermittens.

= Oberbegriffe

Neuromuskuldre Erkrankungen, Ionenkanal-Myo-
tonien, »muscular chanellopathies«, nicht-dystro-
phe Myotonien.

= Organe/Organsysteme
Bewegungsapparat, Skelettmuskulatur.

= Atiologie

Autosomal-dominanter Gendefekt (SCN4A) am
Chromosom 17q, welcher die a-Untereinheit des
Na-Kanals im Skelettmuskel kodiert. Bei Kalte steigt
die Natrium-Leitfahigkeit, was zu einer Absenkung
des Ruhemembranpotentials fithrt. Unter diesen
Bedingungen wird die Auslosung von Aktionspo-
tentialen erheblich erleichtert, was sich klinisch als
Myotonie (tonische Muskelspannung) manifestiert.
Andererseits kann das Membranpotential auch so-
weit abgesenkt werden, dass die Muskelzellmem-
bran unerregbar wird und eine Paralyse eintritt.

= Verwandte Formen, Differenzialdiagnosen
Adynamia episodica hereditaria, andere Ionenka-
nal-Erkrankungen (Myotonia congenita, Cursh-
mann-Batten-Steinert-Sy, hyper- oder hypokali-
amische periodische Lihmung, »central core disea-
se« und maligne Hyperthermie).

Symptome

In der Regel durch Kilte auslosbare intermittieren-
de Muskelstarre, besonders an der Gesicht- und
Handmuskulatur mit nachfolgend schlaffer Parese.
Im Gegensatz zur Myotonia congenita wird die
Steifheit und Schwiche durch Bewegung verstarkt
(sog. paradoxe Myotonie). Besserung der Sympto-
matik bei Warme.

= Diagnostik

Die Elektromyographie zeigt pathologische Spon-
tanaktivitdt in Form niederfrequenter Spontanent-
ladungen fiir die Dauer von Minuten mit nachfol-
gender Muskelrelaxation.

Labor: Bestimmung der CK und der Transami-
nasen. Die CK ist hdufig mehr als um das Zweifache
erhoht.

Ggf. molekulargenetische Diagnostik.

= Therapie

Eine ursichliche Therapie ist nicht bekannt. Je nach
Mutation sind verschiedene Therapieansitze be-
schrieben worden. Eine Verbesserung der Symp-
tome kann moglicherweise durch kohlenhydratrei-
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che Diit, regelméflige geringe korperliche Aktivitit
sowie durch den Karboanhydrasehemmer Azetazol-
amid und das Klasse-IB-Antiarrhythmikum Mexi-
letin erreicht werden.

Anasthesierelevanz

Anlass fiir die Anésthesie ist hiufig die Durchfiih-
rung einer Muskelbiopsie.

= Spezielle praoperative Abklarung

Bei Patienten, die mit Antiarrhythmika behandelt
werden: EKG-Kontrolle zum Ausschluss einer QRS-
Verbreiterung oder QT-Intervall-Verldngerung. Be-
stimmung der Serumelektrolyte Natrium, Kalium,
Kalzium, Magnesium und Phosphat und ggf. deren
Optimierung.

= Wichtiges Monitoring
Temperatur, Relaxometrie; bei langeren Eingriffen:
regelmifig Elektrolytstatus.

= Vorgehen

Das Risiko einer malignen Hyperthermie bei der
Paramyotonia congenita wird als gering eingestuft,
jedoch sollte bis zur endgiiltige Diagnosestellung
eine triggerfreie Anésthesie durchgefiihrt werden.

Die Verwendung von Propofol wird unter-
schiedlich bewertet: Neben Berichten iiber dessen
problemlose Verwendung wird eine mogliche Ver-
zOgerung des Aufwachens diskutiert, wohl bedingt
durch die Blockierung des Natrium-Einstroms.

Bei Patienten, die an Paramyotonia congenita
erkrankt sind, ist die Vermeidung einer Hypother-
mie von grofiter Wichtigkeit. Dazu ist eine Anhe-
bung der Temperatur im Operationssaal obligat.
Insbesondere vor Beginn der Operation muss die
Auskiihlung des Patienten verhindert werden. Der
Einsatz von Heizdecken und Warmematten wird
dringend empfohlen. Chirurgische Desinfektions-
l6sungen sowie Infusionslésungen sollten gewarmt
verwendet werden.

Anticholinergika koénnen die Myotonie verstar-
ken. Dartiber hinaus ist eine Storung der Kaliumho-
moostase mit Hyper- und Hypokalidmie moglich. So
kann die Gabe von Adrenalin tiber die Stimulation der
[,-Rezeptoren zu einer Hypokalidmie mit allen Kon-
sequenzen (kardiale Instabilitat, Paralyse) fithren.
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Bei Auftreten von postoprativem Shivering
frithzeitige Therapie mit Clonidin.

o Cave

Anamnestische Hinweise bei Patienten ohne
bisherige Anésthesieerfahrung ernst neh-
men. Erhdhte Aufmerksamkeit bei Erwah-
nung von Muskelsteifheit der Finger nach
Kélteexposition oder Berichte liber Schwie-
rigkeiten, den Handgriff zu 16sen.

Bei extremer Hypothermie ist auch eine Be-
eintrachtigung der Zwerchfellfunktion mog-
lich. Anticholinergika sind kontraindiziert.
Bei Schwangeren droht die Gefahr eines kalt-
einduzierten Aborts. Die Kontrolle der Aus-
breitung einer Regionalandsthesie darf nicht
mit Kéltereizen erfolgen.
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