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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

 Herkunft beleuchten

 Risiken beschreiben

 Beispiele geben



Die seltene Erkrankung

 Inzidenz 1:2000 Einwohner

 Prävalenz Deutschland: 4 Millionen

Europa: 36 Millionen (7%)

 8.000 seltene Erkrankungen sind diagnostizierbar

 60.000 Erkrankungen beschrieben

 Hausarzt sieht etwa 2.000 verschiedene 
Erkrankungen im Berufsleben

 7 Jahre bis zur Diagnose





Die Erkrankung muss einen Namen haben





Migrationshintergrund, Migrant, Flüchtling …

 Migranten: (migrare – auswandern, wandern, reisen) 
Personen einer Migrationsbewegung

 Migrationsbewegung = Wanderungs: auf Dauer 
angelegte Verlagerung des Lebensmittelpunktes 
größerer Menschengruppen

 Flüchtlinge: Personen, die ihre Heimat wegen 
politischer Zwangsmaßnahmen, Kriegen oder 
lebensbedrohlicher Notlagen vorübergehend oder 
dauerhaft verlassen mussten.
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Migrationshintergrund, Migrant, Flüchtling …



Zahl der Asylanträge (3 Jahre)



Was müssen wir wissen

 Handelt es sich um einen Migranten oder Flüchtling?

 Woher kommt er?

 Auf welchem Weg ist er ins Land gekommen?

 Was ist sein soziokultureller Hintergrund?



Nationalität Ausländer/Migranten

 Großteil der Personen mit 
Migrationshintergrund lebt 
schon lange in Deutschland

 Kein Zusammenhang mit 
aktueller Flüchtlingskrise



Woher kommen Flüchtlinge (Asylverfahren)



Altersverteilung – gesunde Patienten?



Welche Probleme treten auf

 Kulturelle Unterschiede Herkunft, Religionen
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Welche Probleme treten auf

 Kulturelle Unterschiede

 Seelische Traumata

 Besiedlung

 Infektionen

Herkunft, Religionen,

Erlebtes

Geografische Lage

Resistenzen, 

Fluchtroute



Welche Infektionen treten auf

 Bekannte Infektionskrankheiten, aber häufiger 
(Impfraten niedrig)
 TBC
 Masern
 Grippe
 Hepatitis A,B

 Dran denken
 Eschinokokken Türkei, naher Osten
 Polio
 Krätze
 Malaria
 Läuserückfallfieber



Verbreitung multiresistenter Tuberkulose



OXA 48 Carbapenemase



Sreening JA / NEIN

Bei Aufnahme ins Krankenhaus

 MRSA  JA

 4MRGN  nur wenn Flüchtlinge Kontakt zum 
Gesundheitssystem im Heimatland hatten



Faktoren der Verbreitung multiresistenter Keime

 Zunahme des interkontinentalen Reiseverkehr führt 
zur Globalisierung der Keime

 Austausch der Resistenzen zwischen verschiedenen 
Bakterienarten

 Besiedlung durch Reisen allein ohne die Einnahme 
von Antibiotika



Welche Probleme treten auf

 Kulturelle Unterschiede

 Seelische Traumata

 Besiedlung

 Infektionen

 Genetik

Herkunft, Religionen,

Erlebtes

Geografische Lage

Resistenzen, 

Fluchtroute

Konsanguinität



Konsanguinität





Genetik in Kulturkreisen



Center for Genomic Arabic Studies

 Sitz in Dubai
 Über 1500 katalogisierte Gendefekte
 Endemisch:

 Hämoglobinopathien (Thalassämie)
 Sichelzellanämie
 Glucose-6-phospahtdehydrogenasemangel
 Fragil X syndrom

 Autosomal rezessiv hoch (hohe Konsanguinität)
 Bardet Biedl syndrome
 Meckel syndrome
 congenital chloride diarrhea
 severe childhood autosomal recessive muscular dystrophy

(SCARMD)
 Lysosomal storage diseases
 PKU



Sichelzellkrankheit

 Vereinfacht: Hämoglobinopathie mit gestörter ß-
Kette

 HbS auf Chromosom 11 Mutation an Position 6 Val 
anstelle Glu
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Sichelzellkrankheit

Malaria Sichelzellkrankheit



Sichelzellkrankheit
- Klinik

 Schmerzen  Unterkühlung, Dehydrierung, 
Infektionen, Stress

 Chronische Hämolyse

 Gefäßverschlüsse (Auge, Hüftkopf, Extremitäten, Gehirn)

 Chronisches Schmerzsyndrom

 Kardiomyopathie

 Lungenfibrose, Pulmonaler Hypertonus

 Niereninsuffizienz



Sichelzellkrankheit
- Klinik

 Schmerzen  Unterkühlung, Dehydrierung, 
Infektionen, Stress

 Chronische Hämolyse

 Gefäßverschlüsse (Auge, Hüftkopf, Extremitäten, Gehirn)

 aplastische Episoden (Parvovirus B19)

 Sequestrierung von Blut in bestimmten Organen
 Leber,  Milz (Pneumokokkeninfektionen)  akute Anämie
 Leber
 Penis  Priapismus
 Lunge  akutes Thoraxsyndrom



Sichelzellkrankheit – Anästhesie

 Allgemeinanästhesie in Kombination mit 
Regionalanästhesien

CAVE: RA allein haben höheres Komplikationsrisiko

 Anästhesie: Keine Empfehlungen zu bestimmten 
Medikamenten 

 Keine Jodhaltigen KM  Dehydrierung der Erythrozyten 
führt zu Sichelzellkrisen



Sichelzellkrankheit – Anästhesie

 Vermeide Hypothermie, Vasokonstriktion, Hypoxie, 
Schmerzen und Stress

 Ausreichende Hydrierung  Viskosität

 Perioperativ zwingend Thromboseprophylaxe

 Saaltemperatur erhöhen, konvektionelle Wärme

 CAVE: OP in Blutleere/sperre

 Immunsuppression?



Sichelzellanämie – Komplikationen

 Transfusionszwischenfälle
 Akutes Thoraxsyndrom (hohe Sterblichkeit)

 Fettembolie nach Schmerzkrisen und/oder Hypoventilation
 Schmerzen (T-Shirt), Fieber
 Hb- und Thrombozytenabfall
 Oxygenierung (Beatmung), Hydrierung, (Austausch)-Transfusion, 

Bronchospasmolyse
 Keine Antikoagulation

 Keine ambulanten Operationen empfohlen
 Geburtshilflich SPA möglich, aber 17fach erhöhte 

Mortalität bei Allgemeinanästhesie
 Intensivkapazität vorhalten



Sichelzellkrankheit
– Bluttransfusion

 Mittel der Wahl bei Hämolyse und ATS

 Transfusion präoperativ  geringe EvidenzHbS
Spiegel < 30% anstreben

 Hämatokrit < 30 anstreben  Hyperviskosität

 Ziel Hb 6-8 g/dl

 Hohe Rate an Antikörpern (anamnestisch häufige 

Transfusionen)  rechtzeitiges Bereitstellen

 Hämatologisches Konsil dringend empfohlen



Glukose-6-phosphat
dehydrogenasemangel
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 X-chromosomal rezessiv
 10% der „schwarzen“ Amerikaner
 Mittelmeerstaaten
 Schutz vor Malaria



Glukose-6-phosphat
dehydrogenasemangel

 X-chromosomal rezessiv
 10% der „schwarzen“ Amerikaner
 Mittelmeerstaaten
 Schutz vor Malaria

 Einteilung in 5 Gruppen:
 Gruppe 1 (<10% Enzymaktivität)  chron. nichtsphärozyt. Anämie
 Gruppe 2 (<10% Enzymaktivität)  interm. akute Hämolyse
 Gruppe 3 (10-60% Enzymaktivität)  interm. akute Hämolyse
 Gruppe 4 nur Enzymmnagel
 Gruppe 5 gesteigerte Enzymaktivität



Glukose-6-phosphatdehydrogenasemangel

Gefahr der Hämolyse:
 Kopfschmerzen
 Müdigkeit
 Rückenschmerzen

Symptome fallen während 
der Anästhesie nicht auf



Glukose-6-phosphatdehydrogenasemangel

Gefahr der Hämolyse:
 Kopfschmerzen
 Müdigkeit
 Rückenschmerzen
 Zyanose
 Akutes Nierenversagen
 Ikterus
 Splenomegalie
 Anämie

erst nach
24 – 72 Stunden

Symptome fallen während 
der Anästhesie nicht auf



Glukose-6-phosphatdehydrogenasemangel

Auslöser ist Stress
 Operationen
 (Keto-) Azidose
 Infektionen
 Reperfusion
 Medikamente
 Hypothermie
 Henna
 Fava-Bohnen



Glukose-6-phosphatdehydrogenasemangel

Diagnostik
 Enzymaktivität
 LDH
 Haptoglobin
 Retikulozyten
 Bilirubin



Glukose-6-phosphatdehydrogenasemangel

Anästhesie
 Vermeide Stress
 Vermeide Hypothermie  Wärmemanagement
 Vermeide Azidosen  Blutgase, Therapie der 

Hyperglykämie
 Vermeide Methämoglobinämie
 Sonst KEINE Evidenz



Glukose-6-phosphatdehydrogenasemangel

Sicher Kontrovers Unsicher



Glukose-6-phosphatdehydrogenasemangel

Anästhesie
 Vermeide Stress
 Vermeide Hypothermie  Wärmemanagement
 Vermeide Azidosen  Blutgase, Therapie der 

Hyperglykämie
 Vermeide Methämoglobinämie
 Sonst KEINE Evidenz

 Ambulante Anästhesie ist nicht empfohlen



Glukose-6-phosphatdehydrogenasemangel

Geburtshilfe
 Erhöhtes Risiko für eine Eklampsie
 Erhöhte Abortraten
 Vermindertes Geburtsgewicht
 Anämie des Neugeboreneen
 Neugeborenenikterus



Glukose-6-phosphatdehydrogenasemangel

Therapie der akuten Hämolyse
 Bluttransfusion

CAVE:
 Bei einer Methämoglobinämie ist Methylenblau 

unwirksam  führt zu schwerer Hämolyse





Fragile X Syndrom
(Martin Bell Syndrom)

 1:2.500 (♂), 4.000
 FRM1 Gen, FRMP
 Neuronale Entwicklung und Plastizität
 Prämutationen



Fragile X Syndrom
(Martin Bell Syndrom)

 1:2.500 (♂), 4.000
 FRM1 Gen, FRMP
 Neuronale Entwicklung und Plastizität
 Prämutationen

Körperliche Merkmale:
 großer, länglicher Kopf
 abstehende Ohren
 hohe Stirn
 hoher Gaumen



Fragile X Syndrom - Klinik

Motorik
 Ataxie, Muskelhypotonie, hyperlaxe Gelenke, 

gestörte Feinmotorik

Sprache
 gutes Sprachverständnis, aber bei gestörter 

Sprachentwicklung, Echolalie

Wahrnehmung
 gutes Langzeitgedächtnis, fotographisches 

Gedächtnis



Fragile X Syndrom - Klinik

Verhalten
 Autismus,Hyperaktivität, Scheu, Rituale
 Ausgeprägte soziale Sensibilität
 Hohe visuelle Auffassungsgabe
 Ausgesprochen freundliche Wesen



Fragile X Syndrom
- Anästhesie

 Diagnostische Prozeduren bei Noncompliance
 Keine Empfehlungen zu Anästhetika
 Regionalanästhesie (Schmerztherapie)
 Postoperative Frühmobilisierung bei motor. Unruhe
 Atmosphäre!!!

 Angst
 Zugang auf Station?
 „viel“ Midazolam

 Lagerung  (Muskeltonus/Laxizität)
 Ambulante OP anstreben



Bardet Biedle Syndrom

 Georges Bardet und Artur Biedl  Anfang der 20er 
Jahre

 Inzidenz: 1 in 250.000



Bardet Biedle Syndrom

 Poligenetische Ciliopathie



Bardet Biedle Syndrom

 Poligenetische Ciliopathie



Bardet Biedle Syndrom

 Keine spezifischen Probleme

 Verhalten/Compliance

 Schwieriger Atemweg



SCARMD - severe childhood autosomal recessive 
muscular dystrophy 

 Erstbeschreibung durch Buss 1887 

 Mutationen des α und β Sarcoglycan Gens
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SCARMD - severe childhood autosomal recessive 
muscular dystrophy 

 Erstbeschreibung durch Buss 1887 

 Mutationen des α und β Sarcoglycan Gens

 Phänotyp ähnelt der Muskeldystrophie Duchenne

 Beginn in der Kindheit

 Muskeldystrophie des Gliedergürtel-Typ



Einteilung

Neuron

Myozyt

Präjunktional

Junktional

Postjunktional



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:



Postjunktionale Erkrankungen

Keine Dosisreduktion der depol. Muskelrelaxantien

Monitoring der neuromuskulären Blockade

Kein Succinylcholin

Keine volatilen Anästhetika  ? TIVA

 Kardiale Evaluation

 Hypothermie vermeiden

Anästhesie:



Wie bekomme ich Informationen …



 158 fertige 
Handlungsempfehlungen

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

> 200 Handlungsempfehlungen
bis Ende 2018



Get involved
www.orphananesthesia.eu

 Author

 Reviewer

 Translator


