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Handlungsempfehlung zur Anästhesie bei  

Morbus Fabry  

Erkrankung:  Morbus Fabry 

ICD 10:  E75.2 

Synonyme:  Fabry-Krankheit, Anderson Fabry-Krankheit, Fabry Syndrom, Angiokeratoma 
corporis diffusum Fabry, Angiokeratoma universale, α-Galaktosidase A-Mangel 

Übersicht:  Morbus Fabry ist eine seltene lysosomale Speichererkrankung, die einer x-
chromosomal rezessiven Vererbung folgt. Sie wurde erstmals 1898 in Deutschland und dem 
Vereinigten Königreich beschrieben [1,11,50]. Mutationen im GLA-Gen, welches auf dem X-
Chromosom (Xq22.1) lokalisiert ist, führen zu einem Mangel an Ceramidtrihexosidase. 
Letztere ist auch bekannt als α-Galaktosidase A (α-Gal A) [3,50]. Die biochemischen Grund-
agen dieser Erkrankung wurden erst Jahre später entdeckt [4,22]. Folge der Mutationen ist 
eine Akkumulation von Sphingolipiden in verschiedenen Geweben. Dies gilt insbesondere für 
Globotriaosylceramid (Gb3), das in Haut, Augen, Herz, Nieren, Gehirn sowie dem Gefäß- 
und Nervensystem kumuliert [50]. Morbus Fabry darf daher durchaus als Multisystemerkran-
kung bezeichnet werden. 

Phänotypisch kann die Erkrankung in eine klassische, schwere und eine nicht-klassische, 
milde Form unterteilt werden. Patienten mit der klassischen Form zeigen keinerlei (Rest-) 
Enzymaktivität [3]. Die nicht-klassische Form wird auch als atypische oder als spät auftre-
tende Form bezeichnet und zeigt häufig ein wesentlich variableres Krankheitsbild im Hinblick 
auf Progress und Schwere der Erkrankung. Morbus Fabry manifestiert sich vorwiegend an 
isolierten Organen, wobei meist Herz oder Niere betroffen sind [3]. Männer zeigen dabei im 
Vergleich zu Frauen häufig eine schwerere Form der Erkrankung [50]. Eine ungleiche X-
Inaktivierung könnte für die Variabilität des Phänotyps bei weiblichen Patientinnen verant-
wortlich sein [3,10]. 

Die Inzidenz bei männlichen Neugeborenen variiert zwischen 1:40.000 und 1:117:000, in 
Hoch-Risiko-Populationen sogar zwischen 1:1000 und 1:3000. Für Taiwan wird sogar eine 
Inzidenz unter männlichen Neugeborenen von 1:875 und 1:399 unter weiblichen Neugebo-
renen angegeben. Zwischen verschiedenen Ländern scheint es diesbezüglich große 
Schwankungen zu geben [8,18,29,30,42,45]. 

In einer Kohorte von 98 männlichen Patienten wurde ein mittleres Alter bei Erstdiagnose der 
Erkrankung von etwa 21,9 Jahren ermittelt [27]. Das mittlere Überleben bei Patienten mit 
Morbus Fabry liegt bei etwa 50 ± 8 Jahren für Männer und bei etwa 72 Jahren für Frauen 
[5,27,46]. Die Erkrankung kann sich prinzipiell in jedem Alter manifestieren und zeigt grund-
sätzlich eine Progredienz [38]. 

Die Diagnose gestaltet sich oft schwierig, da viele Patienten mit unspezifischen Beschwer-
den wie Kopfschmerzen, Diarrhöen, Schmerzen in den Extremitäten oder im Abdomen 
vorstellig werden. Die tatsächliche Diagnose wird in der Regel erst im Rahmen schwererer 
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Folgekomplikationen der Erkrankung gestellt, wie etwa einem Schlaganfall, Herz- oder 
Nierenversagen [35].  

Typische Gesichtszüge betroffener Patienten können sich durch peri- und supraorbitale 
prominente Hautfalten, prominente Ohrläppchen, volle Augenbrauen, eine tiefe Stirn, ein 
prominenter Nasenwinkel und -rücken, eine große / knollige Nasenspitze, breite Nasenflügel, 
ein abgeflachtes Mittelgesicht, volle Lippen, vergröberte Gesichtszüge, nach hinten gedrehte 
Ohren sowie eine Prognathie auszeichnen [35]. 

Weiterhin können klinisch kurze Finger, prominente oberflächliche Gefäße im Bereich der 
Hände und eine Brachy- oder Klinodaktylie des fünften Fingers imponieren [35].  

Kardiale Erkrankungen sind bei Betroffenen nicht selten, wobei sie bei bis zu 60 % der 
männlichen Patienten mit klassischer Erkrankungsform auftreten [39]. Vorwiegen findet sich 
hier eine konzentrische, linksventrikuläre Hypertrophie (LVH). Weiterhin scheint der links-
ventrikuläre Massenindex invers mit der Aktivität der α-Galaktosidase zu korrelieren [49]. 
Darüber hinaus zeigen Fabry-Patienten häufig linkskardiale Vitien und Reizleitungsstörungen 
(Bradykardien, AV-Blockierungen, verschiedene Formen ventrikulärer und supraventrikulärer 
Arrhythmien, v.a. Vorhofflimmern) [9,25,39]. Gelegentlich ist jedoch auch der rechte Ventrikel 
affektiert mit resultierender systolischer und diastolischer Dysfunktion [21,26]. 

Eine terminale Niereninsuffizienz betrifft viele Fabry-Patienten, wobei für letztere Glykolipid-
ablagerungen in den Glomeruli ursächlich sind. Renale Pathologien wie eine Glomeruloskle-
rose, eine Tubulusatrophie oder eine interstitielle Fibrose können zu einer Proteinurie und 
letztlich einer chronischen Niereninsuffizienz führen [2]. Auch cerebrovaskuläre Ereignisse 
sind nicht ungewöhnlich und Betroffene zeigen eine höhere Inzidenz an Schlaganfällen im 
Vergleich zu Nichterkrankten [39]. Eine milde Einschränkung der kognitiven Fähigkeiten wird 
eher selten beschrieben [43]. 

Pulmonal kann sich die Erkrankung als obstruktive Störung manifestieren [6,14]. 

Weiterhin kann es zu einer Beeinträchtigung der autonomen und endokrinen Funktionen 
kommen. Gastrointestinale Manifestationen umfassen abdominelle Schmerzen oder episo-
dische Diarrhöen. Darüber hinaus sind Kopfschmerzen, Fieber unklarer Genese und eine 
reduzierte Tränen- oder Speichelproduktion häufige Symptome [7,37]. Eine Hypohydrose 
kann zu einer verminderten Belastungstoleranz bei Fabry-Patienten führen [38]. Einige 
dieser Beschwerden wie auch Fatigue, trockene Haut oder unspezifische gastrointestinale 
Symptome können zudem Zeichen einer Hypothyreose sein, die eine häufige Nebendia-
gnose bei Patienten mit Morbus Fabry darstellt [12,17]. 

Die Beteiligung des peripheren Nervensystems führt zu neuropathischen Schmerzen, 
Schmerzsensationen in Extremitäten, Arthralgien und Myalgien, wobei eine deutliche Beein-
trächtigung der Lebensqualität die Folge sein kann. Eine Verstärkung dieser Symptome kann 
durch Umwelteinflüsse, eine Änderung der Körpertemperatur, Anstrengung oder Stress 
getriggert werden [37]. 

Weitere Manifestationen der Fabry-Erkrankung können degenerative Veränderungen der 
Hornhaut (Cornea verticillata), Angiokeratome, Tinnitus oder eine Hörminderung sein [36,44]. 

In den letzten Jahren existiert mit der Enzymersatztherapie (ERT, enzyme replacement 
therapy) erstmals ein kausaler Therapieansatz, der den Progress der Erkrankung aufhalten 
soll [50]. Mithilfe des „Mainz Severity Score Index“ (MSSI) kann die Erkrankungsschwere 
sowie der klinische Verlauf unter einer ERT abgeschätzt werden [47]. 
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Medizinisches Wissen entwickelt sich kontinuierlich weiter. Neue Erkenntnisse sind in  
diesem Text eventuell nicht abgebildet. 

Empfehlungen sind keine Regeln oder Gesetze; sie stellen das Rahmenwerk der  
klinischen Entscheidungsfindung dar. 

Jeder Patient ist einzigartig; die klinische Betreuung muss sich nach den individuellen 
 Gegebenheiten richten. 

Die Diagnose könnte falsch sein; wo Zweifel bestehen, sollte sie nochmals überprüft  
werden.  

 
Mehr über die Erkrankung, Referenzzentren und Patientenorganisationen finden 
Sie auf Orphanet: www.orpha.net 
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Typische operative Eingriffe 

Dermatologie: typische vaskuläre Hautveränderungen (Angiokeratome) [16]. 

Ophthalmologie: degenerative Hornhautveränderungen (Cornea vertillata) und andere 
ophthalmologische Pathologien [28]. 

Herzchirurgie/Kardiologie: Rekonstruktion oder Ersatz von Herzklappen, Herztransplantation, 
Resynchronisationstherapie, Implantation eines Herzschrittmachers, Defibrillators oder 
ähnlicher assist devices [34,38,39]. 

Neurologie und Neurochirurgie: Schlaganfälle in kleinen wie großen Gefäßen [31,32]. 

Viszeralchirurgie: arterio-venöse Shunts zur Hämodialyse, Nierentransplantationen [33]. 

Traumatologie: Frakturen/Verletzungen (v.a. nach Krampfanfällen) [39]. 

 

Anästhesieverfahren 

Sowohl eine Allgemeinanästhesie wie auch Regionalanästhesien können bei Patienten mit 
Morbus Fabry mit Problemen einhergehen. 

Die präoperative Evaluation wie auch die Durchführung der Narkose sollte im Idealfall durch 
erfahrene Anästhesisten erfolgen. Die Beteiligung verschiedener Organe und Gewebe im 
Rahmen dieser Multisystemerkrankung erfordert eine sehr genaue präoperative Einschät-
zung und pathologische Organfunktionen sollten sorgfältig begutachtet werden [24]. 

Es existieren wenige Fallberichte zu Vollnarkosen bei Patienten mit Morbus Fabry. Fentanyl, 
Propofol, Rocuronium und cis-Atracurium konnten in diesen Fällen problemlos für die 
Narkoseeinleitung verwendet werden [23,40]. In einem Einzelfall trat nach der Verwendung 
von Fentanyl, Propofol und Atracurium (für die Einleitung der Vollnarkose) ein vorüber-
gehender Bronchospasmus auf, wobei eine Anaphlyaxie ausgeschlossen werden konnte 
[48]. Liegt eine (prä)terminale Niereninsuffizienz vor, sollte bei der Verwendung von Medika-
menten, die einer renalen Elimination unterliegen, mit einer verlängerten Wirkzeit gerechnet 
werden. 

Zur Aufrechterhaltung einer Allgemeinanästhesie wurde der Einsatz von Sevofluran, 
Desfluran, Propofol, Remifentanil oder Fentanyl (als Boli) als unproblematisch beschrieben 
[24,48]. 

Die postoperative Schmerztherapie kann im Hinblick auf paroxysmale oder chronische 
Schmerzphasen in der Anamnese eine Herausforderung darstellen. Morphin, Metamizol, 
Paracetamol und Lidocain konnten diesbezüglich ohne Zwischenfall verwendet werden 
[24,41]. 

Gleiches gilt für Dexamethason und Ondansetron zur Reduktion postoperativer Übelkeit und 
Erbrechen sowie für Neostigmin und Glykopyrrolat zur Antagonisierung einer neuro-
muskulären Blockade [24]. 

Sofern möglich und sinnvoll können Regionalanästhesien eine geeignete Alternative für 
Fabry-Patienten mit schweren kardialen Erkrankungen oder anderweitig kompromittierten 
Organfunktionen bieten. 
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Notwendige ergänzende Diagnostik (neben der Regelversorgung) 

Es existiert keine allgemeingültige Empfehlung oder ein Protokoll zur idealen präoperativen 
Einschätzung von Patienten mit Morbus Fabry. Angesichts der variablen Manifestationen 
und der Vielzahl verschiedener Symptome der Erkrankung, sollte die präoperative Evaluation 
die aktuellen und spezifischen Symptome in jedem Patienten individuell und bestmöglich 
erfassen [24]. Dabei sollte der Fokus auf der Funktion bestimmter Organe liegen, insbe-
sondere Lunge, Herz, Gehirn und Nieren [41]. 

Besteht bei Betroffenen bereits eine chronische Schmerzsymptomatik sollte dies bei der 
Planung des perioperativen Konzeptes zur Analgesie unbedingt berücksichtig werden [24]. 

Bei der präoperativen Evaluation des kardiopulmonalen Status können objektive Tests (z.B. 
kardiopulmonale Belastungstests, 6-Minuten-Geh-Test) hilfreich sein, um eine entspre-
chende Kompromittierung der betreffenden Organe zu identifizieren [6]. Im Hinblick auf die 
häufige kardiale Beteiligung bei Patienten mit Morbus Fabry kann darüber hinaus ein 12-
Kanal-EKG sowie eine transthorakale Echokardiographie (TTE) helfen, die Klappen und 
(Pump)Funktion des Herzens einzuschätzen [41]. Einige Autoren empfehlen ein hohes Maß 
an Aufmerksamkeit gegenüber möglicherweise bisher klinisch inapparenten Herzerkran-
kungen und schlagen daher für Fabry-Patienten, die symptombehaftet und älter als 30 Jahre 
alt sind, nicht-invasive kardiale Belastungstests zur weiteren Diagnostik vor [48]. 

Die laborchemische Untersuchung wird primär zur Detektion einer eingeschränkten 
Nierenfunktion empfohlen [41]. 

 

Besondere Vorbereitung des Atemwegsmanagements 

Die Untersuchung des Atemwegs sollte sorgfältig erfolgen und besonderes Augenmerk auf 
anatomische Dysmorphien (insbesondere Kopf / Gesicht und Nacken) legen, um einen 
potenziell schwierigen Atemweg zu identifizieren [41]. Letzterer sollte bestmöglich antizipiert 
und das entsprechende Management bereits sorgfältig im Voraus geplant werden. Eine 
Prognathie oder anatomische Eigenschaften das Mittelgesicht, Lippen oder Nase betreffend 
können die Maskenbeatmung erschweren. Eine kompromittierte Lungenfunktion kann die 
Beatmung ebenfalls erschweren. Sowohl Laryngoskopie wie auch Intubation können bei 
Fabry-Patienten schwierig sein [41].  

Grundsätzlich sollte die Evaluation des (potenziell schwierigen) Atemwegs und die 
Vorbereitung des Atemwegsmanagements bei Patienten mit Morbus Fabry allgemeinen 
Standards folgen. 

 

Besondere Vorbereitungen für Transfusionen oder Gabe von Blutprodukten 

Hierzu gibt es keine speziellen Empfehlungen. Es liegen keine Berichte zu speziellen 
Gerinnungsstörungen oder Blutungskomplikationen bei Fabry-Patienten vor. 

 

Besondere Vorbereitungen bezüglich der Antikoagulation 

Für Patienten mit Morbus Fabry gibt es diesbezüglich keine speziellen Empfehlungen. Je 
nach Art des herzchirurgischen Eingriffs, Arrhythmien, Schlaganfällen oder anderen kardio-
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vaskulären Ereignissen in der Anamnese des Patienten, sollte die Antikoagulation unter 
Berücksichtigung aktueller Empfehlungen erfolgen. 

 

Besondere Vorsichtsmaßnahmen bei Lagerung, Transport und Mobilisierung 

Extreme Lagerungen im Rahmen spezieller Operationen, z.B. die (Anti-)Trendelenburg-
Lagerung, kann bei kardialen Vorerkrankungen des Patienten, zu einer hämodynamischen 
Kompromittierung führen. Aufgrund häufig existenter chronischer Schmerzsyndrome sollte 
die Lagerung und Mobilisierung des Patienten zudem immer individuell an die Bedürfnisse 
des einzelnen Patienten erfolgen. 

 

Interaktion von chronischer Erkrankung und Anästhetika 

Hierzu liegen keine Berichte vor. Insbesondere eine ERT interagiert nicht mit den bisher 
genannten (üblichen) Pharmaka [24]. 

 

Anästhesiologisches Vorgehen 

Präoperative Evaluation: siehe oben. 

Prämedikation: kann nach Abwägen von Risiko und Nutzen für den einzelnen Patienten 
durchgeführt werden. Eine ERT sollte gemäß Verordnung fortgeführt werden im Falle einer 
Vollnarkose. 

Endokarditisprophylaxe: sollte bei vorliegender Indikation gemäß aktuellen, (inter)nationalen 
Leitlinien und nach Rücksprache mit den behandelnden Kardiologen durchgeführt werden 
(v.a. nach herzchirurgischen Klappeneingriffen). 

Monitoring und Lagerung des Patienten: aufgrund häufig vorliegender chronischer 
Schmerzsyndrome und schwerer kardialer Vorerkrankungen (und damit einhergehenden 
hämodynamischen Beeinträchtigungen) sollte die Lagerung stets umsichtig erfolgen. 

Gefäßpunktionen: können bei Vorliegen großflächiger Hämangiome erschwert sein [41]. 

Anästhesie: die Narkoseeinleitung sollte unter Berücksichtigung patientenspezifischer Risiko-
faktoren und mit besonderem Augenmerk auf eine kardiopulmonale Beteiligung durchgeführt 
werden. Im Hinblick auf mögliche anatomische Besonderheiten und eine pulmonale Kom-
promittierung sollte ein schwieriger Atemweg und dessen Management (insbesondere 
Beutel-Masken-Beatmung, Laryngoskopie, Intubation) frühzeitig antizipiert und geplant 
werden. Der Gebrauch üblicher Medikamente (siehe oben) zur Einleitung und Aufrechterhal-
tung einer Vollnarkose wurden als problemlos berichtet. Sowohl die Durchführung einer 
balancierten Anästhesie mit volatilen Anästhetika wie auch die totale intravenöse Anästhesie 
scheinen sicher zu sein bei Patienten mit Morbus Fabry. Die Dosierung der verwendeten 
Medikamente sollte an die Nierenfunktion des Patienten angepasst werden. 

Es liegen keine Berichte zu peripheren oder neuroaxialen Regionalanästhesieverfahren bei 
Fabry-Patienten vor. Sofern vertretbar und sinnvoll, können Regionalanästhesien jedoch 
eine geeignete Alternative oder Ergänzung darstellen, insbesondere bei relevanten Organ-
funktionsstörungen. 
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Besonderes oder zusätzliches Monitoring 

Je nach geplanter Operation und individuellen Vorerkrankungen des Patienten, kann die 
Überwachung des kardiopulmonalen Status neben der invasiven Blutdruckmessung auch die 
nicht-invasive Messung der kardialen Auswurfleistung und weiterer hämodynamischer 
Parameter umfassen, insbesondere zur Steuerung der Volumen- und Katecholamintherapie. 

 

Mögliche Komplikationen 

Das Atemwegsmanagement (Bronchospasmus, Laryngoskopie, Beatmung) kann wie auch 
die postoperative Schmerztherapie eine Herausforderung darstellen [41,48]. Eine kardio-
vaskuläre Kompromittierung des Patienten kann zu einer hämodynamischen Instabilität des 
Patienten führen. 

 

Postoperative Versorgung 

Die postoperative Überwachung sollte je nach individuellem Ausmaß und Schwere der 
Erkrankung sowie der Art des Eingriffs erfolgen. Die Überwachung auf einer IMC- oder 
Intensivstation ist nicht zwingend notwendig, kann aber z.B. bei schweren Organfunktions-
störungen oder notwendiger Dialyse aber sinnvoll sein. 

 

Krankheitsassoziierte Notfälle und Auswirkungen auf Anästhesie und Erholung 

Entsättigung und Hypoxie: allergische Genese, Lungenarterienembolie, Beatmungs-
probleme. 

Hämodynamische Beeinträchtigung: anaphlyaktische Genese, Myokardinfarkt, Blutungs-
komplikationen. 

 

Ambulante Anästhesie 

Eine ambulante Anästhesie ist prinzipiell möglich, sollte jedoch in Institutionen mit entspre-
chenden Ressourcen und ausreichender Expertise durchgeführt werden. Je nach kardialer, 
pulmonaler oder renaler Beeinträchtigung des Patienten sowie der Art des durchgeführten 
Eingriffs, sollte die Entscheidung über eine ambulante oder stationäre Versorgung von Fall 
zu Fall entschieden werden. Aufgrund von möglicherweise verlängerter Medikamen-
tenwirkung sollte eine prolongierte Aufenthaltsdauer im Aufwachraum in jedem Fall 
antizipiert werden. Bedingt durch fehlende Erfahrungsberichte existieren keine allgemeinen/ 
grundsätzlichen Empfehlungen zur ambulanten Versorgung von Patienten mit Morbus Fabry 
nach Anästhesien. 
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Geburtshilfliche Anästhesie 

Die Fertilität bei Patienten mit Morbus Fabry ist grundsätzlich nicht eingeschränkt. Aufgrund 
von fehlenden Berichten zur Spinal- oder Epiduralanästhesien bei Betroffenen können 
jedoch keine sicheren Empfehlungen ausgesprochen werden.  

Im Falle von geplanten neuroaxialen Verfahren sollten Hämangiome berücksichtigt werden, 
die im mittleren Bereich der Wirbelsäule auftreten können [20]. Ein Fallbericht beschreibt ein 
spontanes spinal-epidurales Hämatom bei einer nicht schwangeren Frau mit Fabry-
Erkrankung [19]. 

Obwohl cerebrovaskuläre Ereignisse häufig vorkommen bei Patienten mit Morbus Fabry, 
existieren bisher keine Fallberichte über vertebrale Gefäßdissektionen oder Infarzierungen 
im Bereich des Rückenmarks bzw. der Wirbelsäule [23].  

Nichtsdestotrotz sollten Regionalverfahren bei Patienten mit Morbus Fabry und unauffälliger 
Gerinnungsanamnese und Laborchemie in Betracht gezogen werden.  

Die Fortführung einer ERT innerhalb einiger weniger Untersuchungen mit kleinen 
Patientenkohorten (schwangerer Frauen mit Fabry-Erkrankung) ergab keine Auffälligkeiten 
oder diesbezügliche Komplikationen bei Mutter oder Kind [13].  

Es gibt Berichte über Schwangerschaftskomplikationen (Eklampsie mit Proteinurie, 
hypertensive Krisen, Krampfanfälle, pathologische CTG-Befunde, Frühgeburt) bei Patien-
tinnen mit Morbus Fabry, die zu einer Not-Sectio (caesarea) führten [13,20]. 
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