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Interessenskonflikte

 Interesse an Konflikten

 Consultant für Masimo
 Forschungskooperationen mit Dräger



Was kann ich nicht

 Einen Zaubertrank mixen

 Ein Geheimrezept vermitteln



Was möchte ich

 Seltene Erkrankungen definieren

 Risiko benennen

 Quiz veranstalten

 Eine Systematik einführen

 Einen Fall besprechen

 Anforderungen stellen

 Ein Projekt vorstellen





Wo liegt das Problem?

 Der Experte ist nicht der Behandler

 Behandler ist kein Experte

 Es gibt keinen Experten

 Notfallbehandlung außerhalb eines Zentrums

 Krankheitsexperte meist kein Anästhesist

 Zu viele seltene Erkrankungen für das Fachgebiet Anästhesie

 Behandlung zu ungünstigen Zeiten

 Die Erkrankung ist zu selten



Wo liegt das Problem?

 Selten – wenig Fälle, wenig Erfahrung

 Evidence – meist nur Fallberichte

 Risiko – hohes krankheitsbedingtes Risik

– hohes behandlerbedingtes Risiko

 Unsicherheit

 Wissensbeschaffung



 Männlich, 14 Jahre
 Bekannte Muskeldystrophie Becker
 Kleiner Eingriff am Finger
 postoperativ: Herzstillstand, Tod





Wichtige Gruppen seltener Erkrankungen

 Kraniofasziale Dysmorphien
 Schwieriger Atemweg

 Neuromuskuläre Erkrankungen
 Abweichender Metabolismus

Murat et al, Pedriatr Anesth 2004



Syndrome mit kraniofaszialen Dysmorphien

 Von der Norm abweichende morpho-

logische Unverhältnismäßigkeiten von Kopf 

und Gesicht
 Schädel: Mikro- Makrozephalie

 Mund: Makroglossie, Chisis

 Kinn: Mikro-, Retro-, Prognathie

 Ursache auch genetische Selektion

„Bella gerant alii, tu felix Austria nube
Nam quae Mars aliis, dat tibi diva Venus







Pierre-Robin-Sequence

 1:8.000 bis 1:30.000
 Hypoplasie der Mandibula, 

Glossoptosis und hoher Gaumen
 Häufig Gaumenspalte
 Postnatal Stridor und Hypoxie
 Schwierige laryngoskopische

Intubation





Franceschetti
(Treacher-Collins-) Syndrom

 1:50000
 Fehlbildung des äußeren Gehörgangs
 Fehlbildungen des Augenlides
 Hypoplasie von Maxilla und Mandibula
 Auf Grund der Mandibulahypoplasie keine 

laryngoskopische Intubation möglich





Goldenhar-Syndrom
(Oculo-auriculo-vertebrale Dysplasie)

 Hemifaziale Fehlbildungen
 Fehlbildung der Ohren
 Mandibuläre Hypoplasie
 Schwierige (und oft traumatische) 

laryngoskopische Intubation)





Mucopolysaccharidose
(MPS II / M. Hunter)

 Speicherung von 
Mukopolysacchariden in 
verschiedene Gewebe
 Knochendysplasie
 Hepatosplenomegalie
 Geistige Retardierung

 Dicke Zunge und Steifheit der 
Gelenke

 Compromised airway



Nebenbemerkung

 Videolaryngoskopie bei Patienten mit schwierigem 
Atemweg ist nicht immer erfolgreich

 Goldstandard bleibt die Fieberoptik

Russo SG et al. Anaesthesist 2012 · 61:1017–1026
Aziz MF et al. Anesthesiology 2011; 114: 34–41
Walker RWM: Paediatr Anaesth 2000; 10:53-58





Neuromuskuläre Erkrankungen

“The category of neuromuscular disorders includes 
those affecting all major components of the motor 
unit: motor neuron, peripheral nerve, neuromuscular 
junction and muscle.”

Ronald D. Miller, Anesthesia 3rd edition

Klinik:
Als gemeinsames klinisches Kardinalsymptom zeigen 
alle Patienten eine mehr oder minder ausgeprägte 
Muskelschwäche.
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Präjunktionale Erkrankungen

 Denervation von Muskeln

Probleme:
Erkrankungen des Motorneurons
• Amyotrophe Lateralsklerose
• Spinale Muskelatrophie
• Friedreich‘s Ataxie

Periphere Neuropathien
• Charcot-Marie-Tooth-Erkrankung
• Guillain-Barre-Syndrom



Neuromotorische Einheit - Synaptogenese

Naguib et al, Anesthesiology 96(1): 202-31

Denervierung
Regeneration

 Upregulation der nAchR
 extrajunktionale fetale 

nAchR



Neuromotorische Einheit - Synaptogenese

Naguib et al, Anesthesiology 96(1): 202-31



Präjunktionale Erkrankungen

 Denervation von Muskeln

 Beteiligung des Zwerchfells

 Beteiligung kranialer Nerven

 Kardiovaskuläre Beteiligung (Reizleitung)

Probleme:
Erkrankungen des Motorneurons
• Amyotrophe Lateralsklerose
• Spinale Muskelatrophie
• Friedreich‘s Ataxie

Periphere Neuropathien
• Charcot-Marie-Tooth-Erkrankung
• Guillain-Barre-Syndrom



Präjunktionale Erkrankungen

 Succinylcholin-induzierte Hyperkaliämie

 Respiratorische Insuffizienz

 Aspiration

 Arrhythmien

Risiken:



Präjunktionale Erkrankungen

Kein Succinylcholin

Empfindlichkeit gegenüber nicht depolarisierenden 
Muskelrelaxantien verändert

TIVA und volatile Anästhetika sind möglich

? Lachgas

Anästhesie:
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Junktionale Erkrankungen

 Generalisierte Muskelschwäche

 Verminderung nikotinerger AchR

 Beteiligung des Zwerchfells

 Beteiligung kranialer Nerven

Probleme: Neuromuskuläre Endplatte
• Myasthenia gravis
• Lambert-Eaton-Syndrom



Junktionale Erkrankungen

 Respiratorische Insuffizienz

 Myasthene Krise (Stress, Medikamente, Infektionen)

 Cholinerge Krise (durch Cholinesteraseinhibitoren)

Risiken:



Junktionale Erkrankungen

TIVA und volatile Anästhetika sind möglich

Succinylcholin kann (soll) verwendet werden

! CAVE: nicht depolarisierende Muskelrelaxantien

! CAVE: Cholinesterasehemmer

Anästhesie:
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Postjunktionale Erkrankungen

 Veränderte Muskelzellstruktur

 Funktionelle Denervierung

 Eingeschränkte respiratorische Reserven

 Kardiale Beteiligung

Probleme:

Herztransplantationen 
bei Patienten mit 
Muskeldystrophie 
Becker sind relativ 
häufig

Kongenitale Myopathien
• Central Core Erkrankung
Metabolische Myopathien
Muskeldystrophien
• Muskeldystrophie Duchenne



Postjunktionale Erkrankungen

 Succinylcholin-induzierte Hyperkaliämie

 Rhabdomyolysen durch volatile Anästhetika

 Kardiale und respiratorische Dekompensation

 Wirkung nicht depolarisierender Muskelrelaxantien

Risiken:



Ergebnisse: Neuromuskuläre Blockade
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Ergebnisse: Neuromuskuläre Blockade
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Altersabhängigkeit (Mivacurium)

R2 = 0.40
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Postjunktionale Erkrankungen

Keine Dosisreduktion der depol. Muskelrelaxantien

Monitoring der neuromuskulären Blockade

Kein Succinylcholin

Keine volatilen Anästhetika  ? TIVA

 Kardiale Evaluation

 Hypothermie vermeiden

Anästhesie:



 Männlich, 14 Jahre
 Bekannte Muskeldystrophie Becker
 Kleiner Eingriff am Finger
 postoperativ: Herzstillstand, Tod

 Keine präoperativen Befunde
 Desflurane als Anästhetikum



 2000-2005: 232 Narkosen bei 187 Patienten ohne   
Zwischenfall 

• keine volatilen Anästhetika  Rhabdomyolyse

• kein Succinylcholin  Hyperkalämie

• kein Lachgas  Kardiomyopathie

! 8% schwierige Intubationen

! Alter bei Diagnose 5 Jahre

Narkosen sind sicher –
Muskeldystrophie Duchenne



Problem: postoperative Überwachung

? Ambulante OP oder Intensivstation
! Keine Daten  Keine Empfehlung

 Klinik, Patient, Operation
+Spezifische Besonderheiten der NME

= CMT + periphere OP  ambulant 
= DMD (jung) + Blinddarm  stationär 
= MG + Thymektomie  stationär 
= Myotone Dystrophie + periphere OP  Intensiv ?
= SMA/DMD (alt) + ...  Intensiv 



Nebenbemerkung: Maligne Hyperthermie

Maligne Hyperthermie bei Haifischern

Vermutlich haben nicht alle Leserinnen und Leser dieses Magazins die
Zeit, intensiv den Wissenschaftsteil der FAZ zu studieren, weil sie mit
scheinbar Wichtigerem beschäftigt sind, etwa Trauerarbeit über den
Besitz von Daimler-Benz-Aktien.
Deshalb weisen wir als kundenfreundlicher Hypochonderservice an
dieser Stelle auf eine Stoffwechselentgleisung bei Narkose hin, mit der
Sie sich bei Bedarf kirre machen können: maligne Hyperthermie, die
wahnsinnig häufig vorkommt, nämlich bei jeder 30 000. Vollnarkose.
Vereinfacht gesagt, erwärmt sich Ihr Körper dabei auf 43° Grad - und
tschüss!

17.07.1995



Fakten: Maligne Hyperthermie
 eigenständige Erkrankung

! Central Core Disease
! King Denborough Syndrom
! Evans Myopathie (Vitamin E Mangel, 57 Patienten)

 Hyperkaliämie und Rhabdomyolyse





Was ist selten

„A disease becomes rare when it is the 
first time you meet it.“

F. Veyckemans, European congress of Paediatric Anaesthesia, Berlin 2010



Der Fall

 Sonntag Abend 18:15 Uhr: 
 Zuverlegung von auswärts

 Epiduralhämatom

 intubiert, beatmet

 18:45 Uhr: Zusatzinfo
 drohende Einklemmung

 Osteogenesis imperfecta (!?!?!?)

 19:00 Uhr: Eintreffen des Patienten
 direkte Übernahme in den OP



Der erste Eindruck

 Ausgeprägtes 
Epiduralhämatom

 Vitale Bedrohung
 Kleines Zeitfenster



Die Fragen

 Blutdruckmessung?
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Die Fragen

 Blutdruckmessung?
 Intubationsschwierigkeiten
 Mechanische Reanimation?
 Gefäßzugänge?
 Intraossärer Zugang?
 Maligne Hyperthermie?
 …



Was nun?
Wenn guter Rat teuer ist

 Keine Erfahrung

 Keine Ahnung

 Keine Zeit

 Hohes Risiko
 Patienten

 Anästhesisten
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Internet –
Welchen Informationen können wir vertrauen?

 Wer ist der Autor?

 Welche Expertise hat der Autor?

 Woher hat der Autor sein Wissen?

 Ist sein Wissen Evidenz oder ist er (nur) eine
Eminenz?

 Wie aktuell ist sein Wissen?



Kriterien der Datenqualität
“Fitness for use”

 Glaubwürdigkeit

 Fehlerfreiheit

 Hohes Ansehen

 Zusatznutzen

 Relevanz

 Aktualität

 Übersichtlichkeit

 Zugänglichkeit

Scannapieco M, Missier P, Batini C. Data Quality at a Glance. Datenbank Spektrum 2005;14:6-14



Das Internet – Patientenorganisationen
Beispiel Osteogenesis imperfecta



Beispiel Osteogenesis imperfecta



Ergebnisse der Internetsuche
Beispiel Osteogenesis imperfecta

 Google – 74100 Treffer für „OI and anesthesia“

 Patientenorganisationen – nichts über Narkosen

 Wikipedia – keine Information über Narkosen

 Orphanet – 4 Zeilen zur Anästhesie

 Pubmed – 59 Treffer, 10 freie Publikationen, 3 

Reviews



Die Idee

„Datensammlung“

 Spezifisch

 Fokussiert

 Öffentlich

 Verlässlich

 Aktuell



 158 fertige 
Handlungsempfehlungen

 Deutsch, Spanisch, Italienisch
 30 im Reviewprozess
 30 in Entstehung beim Autor
 30 in Vorbereitung

> 200 Handlungsempfehlungen
bis Ende 2018



Wer macht mit?



Datenqualität im Projekt OrphanAnesthesia

 Glaubwürdigkeit

 Ansehen

 Zusatznutzen

 Relevanz

 Übersichtlichkeit

 Zugänglichkeit

Peer reviewed

DGAI

Mortalität/Morbidität?

Anästhesie-spezifisch

Strukturiert

Kostenlos, online



Präsent sein

 Newsletter für registrierte User

 Newsletter ist auch Bestandteil der BDA-App

 Die Handlungsempfehlungen werden auch als Online 
supplement der A&I publiziert









Anästhesie bei Patienten mit Osteogenesis

 Blutdruckmessung?
 Intubationsschwierigkeiten?
 Mechanische Reanimation?
 Gefäßzugänge?
 Intraossärer Zugang?
 Maligne Hyperthermie?
 …



Die Antworten

 Blutdruckmessung? NEIN
 Intubationsschwierigkeiten JA
 Mechanische Reanimation? NEIN
 Gefäßzugänge? ZVK (Leiste?!)
 Intraossärer Zugang? NEIN
 Maligne Hyperthermie? NEIN
 … !?



Helfen Sie mit
www.orphananesthesia.eu

 Autor

 Reviewer

 Übersetzer


