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Handlungsempfehlung zur Anéasthesie bei

Achondroplasie

Erkrankung: Achondroplasie
ICD 10: Q77.4
Synonyme: Chondrodysplasie, Chondrodystrophia fetalis

Ubersicht: Achondroplasie ist die haufigste von tiber 100 beschriebenen Skelettdysplasien,
die zu Kleinwuchs fuihren. Die Inzidenz betragt ca. 0,5-1,5/10.000 Neugeborene [1].
Spontanmutationen verursachen bis zu 80% der Erkrankungen. Die Vererbung erfolgt
autosomal dominant. Das weibliche Geschlecht ist haufiger betroffen [13,19,22]. Genetisch
handelt es sich um die Mutation des fibroblast growth factor receptor 3-Gens (FGFR3) [2].
Daraus resultieren eine Hemmung der Knorpelproliferation und die Stérung der
enchondralen Ossifikation. Es kommt zu einer vorzeitigen Verkndcherung der
Epiphysenfugen. Klinisch imponieren: dysproportionierter Kleinwuchs, relativ grof3er
Schadel, Mittelgesichtshypoplasien, Wirbelsdulenveranderungen, Beinachsendeformitéten,

,Dreizackhand“. Primar oder sekundar kénnen dadurch andere Organsysteme beeintrachtigt
werden [1,14]. Daraus ergeben sich auch anasthesiologische Besonderheiten.

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 konnte falsch sein; wo Zweifel bestehen, sollte sie nochmals Uberpruft
werden.

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

HNO: Tonsillektomie, Adenotomien, Paukenréhrchen; Zahn-Kiefer-Chirurgie: Kieferanoma-
lien (engstehende Z&ahne); Neurochirurgie: ventrikulare Shunts, Kraniektomien (Stenosen
des Foramen magnum); Wirbelsdulenchirurgie: Spinalkanalstenosen, Kyphoskoliosen;
(Kinder-)orthopadie: Extremitatenfehlstellungen, Verlangerungen; Bariatrische Chirurgie.

Anasthesieverfahren

Es kann keine Empfehlung fir das optimale Anéasthesieregime gegeben werden, da sowohl
die Allgemein- als auch die Regionalanasthesie potentiell Probleme bergen [2,14,19]. Eine
individuelle Entscheidung ist notig.

Allgemeinandasthesie: typische, beschriebene Probleme sind:

exzessive Angstlichkeit [2,8,12,37]; schwieriger i.v. Zugang (10-50%) [2,9]; schwierige
Maskenbeatmung, schwierige Intubation [2,4,10,11,18,19,21,23]; Risiko einer zerviko-
medullaren Kompression bzw. Rickenmarkischdmie (berichtete plotzliche Todesfélle, v.a.
bei Kindern < 4 Jahren) [3,6,31]; 8-fach hohere Adipositasrate mit Potenzierung der
bestehenden Probleme [14]; erhdhte Schlafapnoeinzidenz (obstruktiv und/oder zentral) -
selten sekundarer pulmonaler Hypertonus, restriktive Lungenerkrankungen bereits in jungem
Alter [1,23,25-29]; chronische respiratorische Infekte [1,28]; 10-fach erhohtes kardio-
vaskulares Risiko - v.a. zwischen 25 und 35 Jahren [30,35], Neigung zur Hypersalivation. In
frher Kindheit kann eine nasopharyngeale Muskelhypotonie problematisch werden [25],
ebenso ein gastro-6sophagealer Reflux [28].

Unproblematische Allgemeinanasthesien sind beschrieben [9,12,27].

Trotz des schwierigen Atemweges wird die Allgemeinanasthesie oft flr das Mittel der Wabhl
gehalten [1,10]. Aufgrund der anatomischen Veradnderungen der Wirbelsdule und des
craniozervikalen Ubergangs sowie einer erhchten Inzidenz eines Hydrocephalus sind
rickenmarksnahe Regionalanadsthesieverfahren relativ kontraindiziert.

Ruckenmarksnahe Regionalverfahren: gelten als technisch schwierig (enger Spinal-
kanal/Stenosen, kleiner Epiduralraum, Kyphoskoliosen, deformierte Wirbelkorper [10,23]).
Der Konus medullaris liegt oft tiefer als normal [37]. Epiduralanasthesie wurde in einigen
Fallen erfolgreich durchgefiihrt [19-22]. Es gibt Berichte tber akzidentielle Durapunktionen,
Schwierigkeiten beim Vorschieben des Katheters [1], erhdhte Gefahr einer vendsen Punktion
[19], ungleichmalige oder unvorhersehbar (hohe) Ausbreitung [19,21]. Epiduralandsthesie
sollte wegen der Mdglichkeit zur Titration bevorzugt werden [13]. Meist einfacher ist die
Positionierung einer Kaudalanasthesie im Kindesalter.

Auch Spinalanasthesie wurde mit Erfolg angewandt [16-18]. Inadaquate Analgesiequalitaten
[16], punctio sicca und Risiko einer hohen Spinalanasthesie sind denkbar [14]. Bei beiden
rickenmarksnahen Verfahren ist der Einsatz von Opiaten beschrieben [14,18], klare
Dosierempfehlungen fehlen.

AulRerdem wird die erfolgreiche Durchfiihrung einer CSE mit geringer spinalen Dosis und die
Mdoglichkeit, die Blockh6he mit dem Epiduralkatheter zu titrieren, beschrieben. Der Gebrauch
von Ultraschall kann sehr hilfreich sein, um die vertebralen Zwischenraume zu identifizieren
und den Abstand zum Ligamentum flavum zu bestimmen [34,46].
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Periphere Regionalverfahren: sind méglich. Die Anlage kann erschwert sein.

Analgosedierung: Es gibt keine berichteten schwere Zwischenfélle. Vorsicht bei vorbe-
stehendem Schlafapnoesyndrom [28].

Notwendige erganzende Diagnostik (neben der Regelversorgung)

Sie ist abhangig von den jeweiligen Symptomen des Patienten und wird aufgrund einer
ausfuhrlichen Anamnese und korperlichen Untersuchung veranlasst. Besonderes Augen-
merk sollte dabei auf Zeichen einer schwierigen Intubation (kleine Mundéffnung, grol3e
Zunge, limitierte HWS-Extension, Tonsillenhyperplasie, Instabilitit der HWS) gerichtet
werden [4,13,14].

Neben der ublichen Operationsvorbereitung waren folgende krankheitstypischen klinische
Symptome ein Hinweis auf eine sinnvolle erweiterte Diagnostik [1,14,25,28,30]:

e Chronische/aktuelle Infekte (Otitis media): HNO-Konsil

e Schwere Skoliosen/Rippendeformitaten: Lungenfunktion, Herzecho, BGA, Rontgen-
Thorax

Anmerkung: Gebrauchliche Lungenfunktionstests korrelieren mit der GréRe und sind
dadurch unzuverlassig. Es existiert eine Gleichung zur Bestimmung der Vitalkapazitat und
des Lungenvolumens bei Patienten mit Achondroplasie [45].

¢ NeurologischeSymptome (Hydrocephalus, zervikomedullare Kompression, Spinal-
kanalstenosen): Neurologisches Konsil, CT, NMR

e Schlafapnoe: HNO-Konsil, Schlaflabor, BGA

e Kardiopulmonale Probleme (Restriktive Lungenerkrankungen, Pulmonaler Hyper-
tonus, Cor pulmonale, Herzerkrankungen): Lungenfunktion, EKG, Herzecho, BGA,
Rontgen-Thorax, ggf. weiterflihrende Untersuchungen

Anmerkung: Cardiac Output basiert auf Formeln, die abhangig sind von der Grof3e des
Patienten, was zu einer Unterschatzung des Cardiac Outputs fiihrt. Die Boyd Formel ermittelt
wahrscheinlich die realistischsten Werte [44].

Inshesondere vor geplanter Regionalanasthesie sind vorbestehende neurologische Auffallig-
keiten zu dokumentieren [19]. Achondroplasiepatienten haben haufiger neurologische Auf-
falligkeiten [6]. Im Kindes-, besonders aber im Erwachsenenalter, leiden sie oft an skelettal
bedingtem chronischen Schmerz [3,6].

Besondere Vorbereitung des Atemwegsmanagements

Aus anatomischen Grunden kann es zu Problemen bei Maskenbeatmung und Intubationen
kommen [2,4,10,11,18,19,21,23]. Bereits die grol3e Zunge und ausgepragte adenoide
Vegetationen kdnnen zu Schwierigkeiten fihren. Die Ursache fur eine schwierige Intubation
ist oft aber auch eine eingeschrankte Beweglichkeit im Atlantooccipitalgelenk [10,11,27].
Andererseits sollte aufgrund der Gefahr einer Foramen-magnum-Stenose und zervikalen
Instabilitdt (Risiko einer Riuckenmarkkompression) die Hyperextension der HWS wahrend
einer Intubation strikt vermieden werden [9-12,19,23,31,43]. Dies wird unterstrichen durch
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einen Fallbericht Uber einen nichttraumatischen zervikalen Rickenmarksinfarkt mit
Quadriplegie bei einem Kind — also ohne dass eine Manipulation der HWS vorausging [33].

Bei einer klinisch erwartet schwierigen Intubation wird empfohlen, die im Hause Ublichen
Atemweghilfen bereitzulegen. Als Mittel der Wahl gilt die fiberoptische Wachintubation (cave
Mittelgesichtshypoplasie). Erschwerend kommt jedoch die ausgepragte Angstlichkeit bei
diesen Patienten hinzu [2,8,12]. Das Glidescope ist keine Option fur eine Wachintubation
[4,13]. Der Gebrauch dieses Hilfsmittels ist aufgrund der Makroglossie und einer méglichen
limitierten Mundéffnung nicht immer erfolgreich [4,13,39]. Ist eine fiberoptische
Wachintubation nicht mdglich, sollte mdglichst Spontanatmung erhalten bleiben.
Schwierigkeiten kdnnen auch beim Benutzung einer LMA auftreten. [36].

Trotz Preoxygenierung desaturieren diese Patienten sehr schnell [37]. Sie kbnnen dartber
hinaus auch an einem ungewohnlich instabilen Larynx, Trachea und/oder Brochien leiden
[40]. Die Beatmung kann erschwert sein. Das Weaning von der Beatmung kann sich ebenso
verzogern [43].

In den Berichten Uber unproblematische Intubationen bei Achondroplasie wird Uber eine
kleine und kurze Trachea berichtet. Es gilt die Regel, sich fir die TubusgréRe am
Kdrpergewicht (nicht wie Ublich am Alter) zu orientieren [2,4,8,9,12,27,40,41]. Das Tidal-
volumen der Beatmung sollte mit 6 ml/kg idealem Koérpergewicht berechnet werden. Im Fall
der Indikation fiir eine Thoraxdrainage missen kleinere und anatomisch variable Inter-
kostalrAume antizipiert werden [43].

Da Regionalverfahren keine sichere Alternative bieten, sollte auch fir diese Falle das
Atemwegmanagement praoperativ gut geplant werden.

Besondere Vorbereitungen fir Transfusionen oder Gabe von Blutprodukten

Nicht berichtet.

Besondere Vorbereitungen beziglich der Antikoagulation

Es gibt keine Berichte Uber eine besondere Thromboseprophylaxe bei Achondroplasie. Im
Allgemeinen ist ab der Pubertat insbesondere bei langerer Immobilisation und operativen
Eingriffen an der unteren Extremitat an eine geeignete Thromboseprophylaxe zu denken.

Ein Fallbericht beschreibt eine massive und letale intraoperative Fettembolie infolge eines
Eingriffes an der unteren Extremitat [32].

Besondere Vorsichtsmaflinahmen bei Lagerung, Transport und Mobilisierung

GroRte Sorgfalt sollte aufgebracht werden, um bei gegebenen anatomischen Besonderheiten
(v.a. Wirbelsdule und Extremitaten) keine Lagerungsschaden zu riskieren. Haufig bestehen
Gelenkkontrakturen. Manche dieser Patienten sind nicht in der Lage, auf dem Ricken oder
Bauch zu liegen [36].

Fallberichte Uber lagerungsbedingte Schaden existieren (z.B. zwei Plexus-axillaris- Lahmun-
gen [9], ein Fall von Visusverlust nach Bauchlagerung zur Wirbelsédulenoperation [24]).
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Aufgrund des im Vergleich zum Kérper relativ groRen Kopfes kann es leicht zu Auskihlun-
gen kommen. Besonders bei Kindern ist an ein friihzeitiges Warmemanagement zu denken.

Interaktion von chronischer Erkrankung und Anasthetika

Nicht berichtet.

Anasthesiologisches Vorgehen

Pramedikation: Wahrend manche Autoren bei erwartet schwieriger Intubation und
Schlafapnoesyndrom auf sedierende Medikamente verzichten [4], beschreiben andere eine
Anxiolyse bei den oft sehr angstlichen Patienten als hilfreich [2]. Bei starker Adipositas wird
als Aspirationsprophylaxe oft Ranitidin und Metoclopramid oder Natriumcitrat verabreicht
[4,14,19].

Anasthesie: Bei schwierigen Venenverhdltnissen kann eine inhalative Narkoseeinleitung
erwogen werden. Wegen der extrem schlaffen Haut, des weichen Gewebes und der
deformierten Gelenke kann eine chirurgische Venae Sectio notwendig werden [36]. Auch der
Zugang zu Vv. subclavia und jugularis kann eine Herausforderung darstellen [43]. Bezuglich
der Verwendung der auf das Kérpergewicht berechneten Narkosemedikamente gibt es keine
Besonderheiten [2,12]. Im Falle eines schlanken Patienten mit Achondroplasie kann dieses
Dosierregime aber zu einer Unterdosierung fuhren [37]. Bei starker Hypersalivation kann ein
Parasympatikolytikum verabreicht werden — meist genligt das Absaugen des Sekretes.

Die Verwendung negativ inotroper Medikamente sollte vermieden werden [1].

Fur die Ublichen perioperativ eingesetzten Medikamente gibt es keine absoluten
Kontraindikationen.

Fur eine erhdhte Neigung zur Malignen Hyperthermie gibt es keine Hinweise.

Besonderes oder zusatzliches Monitoring

Das Monitoring sollte sich an den organspezifischen Vorerkrankungen des Patienten
orientieren. Meist wird ein Routinemonitoring entsprechend des operativen Eingriffes
beschrieben [14]. Eine Herausforderung kann die Auswahl einer passenden Blutdruck-
manschette sein.

Bei vorbestehenden kardiorespiratorischen Problemen wird eine invasive Blutdruckmessung
empfohlen [19].

Mogliche Komplikationen

o schwieriges Atemwegmanagment (einschliel3lich kleinerer Tubusgrolie)
e Hypersalivation

e gehauft Atemwegsinfekte
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o Gefahr der zervikomedullaren Kompression bzw. Rickenmarkischamie

¢ schwierige Regionalanasthesie mit z.T. unvorhersehbar hoher Ausbreitung
o erhdhte Adipositasrate

¢ Neigung zu Schlafapnoesyndromen (obstruktiv und/oder zentral)

e erhohtes kardiovaskulares Risiko

e hohe Gefahr eines intraoperativen Lagerungsschadens.

Postoperative Versorgung

richtet sich im Wesentlichen nach dem Eingriff und den Vorerkrankungen des Patienten. Die
Neigung zu zentralen und obstruktiven Schlafapnoen wird bereits ohne Narkose fur die
erhdhte Mortalitat vor allem im frihen Kindesalter verantwortlich gemacht [3,6,30,31,42]. Das
Risiko fur postoperative respiratorische Komplikationen ist deutlich erhoht [37]. So wird
besonders bei Kindern eine groRziigige pulsoxymetrische Uberwachung postoperativ
empfohlen [25] — das gilt vor allem bei der Verwendung von Opiaten [19]. AuRerdem sollte
ein verlangerter Aufenthalt im Aufwachraum eingeplant werden. Ein obligater Intensiv-
aufenthalt wird nicht gefordert, hat sich aber in der bariatrischen Chirurgie bewahrt [4].

Krankheitsassoziierte Notfalle und Auswirkungen auf Anasthesie und Erholung

beziehen sich vor allem auf die neurologischen Erscheinungen der Erkrankung:
e potentielle neurologischen Ausfélle nach Regionalandsthesie (DD erkrankungs-
bedingte neurologische Symptome versus Nervenschaden durch Regionalverfahren)

e unter Umstanden erhdhtes Risiko einer aufsteigenden riickenmarksnahen Anasthesie
versus Apnoe aus zentraler Ursache

e Postoperative Hypo-/Apnoe (DD zentrale Apnoe im Rahmen der Grunderkrankung
versus Opiatiiberhang).

e 256% der Patienten leiden an chronischen Schmerzen in der unteren Extremitét.
Dies ist oft mit einer Depression vergesellschaftet [47] (DD postoperativer Schmerz
versus chronischer Schmerz).

Ambulante Anasthesie

In der Literatur gibt es keine Empfehlungen zum ambulanten Vorgehen bei Achondroplasie.
Im Regelfall sollte man dies aufgrund der oben genannten mdglichen postoperativen
Probleme vermeiden. Das gilt insbesondere fir das Kindesalter. Vor allem im ersten Leben-
jahr ist das Risiko pl6tzlich zu versterben selbst ohne Anésthesie signifikant héher als in der
Normalbevdlkerung [37].

Geburtshilfliche Anasthesie
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Viele der Artikel bezlglich rickenmarknaher Verfahren bei Achondroplasie befassen sich mit
Anasthesie bei Sectio caesarea. Schwangere Frauen mit Achondroplasie haben aufgrund
eines Mil3verhaltnisses zwischen kindlichem Kopf und mutterlichem Becken eine hohe Rate
an geplanten Kaiserschnitten [19,23].

Es wird meist auf das anasthesiologische Dilemma eines potenziell schwierigen Atemweges
und einer moglicherweise schwierigen Regionalanasthesie hingewiesen [13-16,21].
Ruckenmarknah sollte die Praferenz wegen besserer Titrierbarkeit eher auf der
Epiduralandsthesie liegen [13]. Im Notfall ist auch die Spinalanasthesie erfolgreich
durchgefuhrt worden [14]. Die Allgemeinanasthesie bei diesen Schwangeren ist besonders
gut zu planen. Sie wird von einigen Autoren favorisiert [1,10,41]. Ein vorbestehend
schwieriger Atemweg wird in der Schwangerschaft noch untbersichtlicher. Hinzu kommt bei
hypoplastischen Brustkorb und ggf. restriktiver Lungenfunktionsstérung eine tber die in der
Schwangerschaft normale Verringerung deutlich hinausgehende Reduktion der FRC mit
resultierenden intrapulmonalen Shunts. So bestehen zuséatzlich zu einem eventuell
schwierigen Atemweg aufRerdem sehr eingeschrankte pulmonale Reserven mit grof3er
Hypoxiegefahr [23]. Die Patienten erscheinen phanotypisch in der 16. SSW wie sonst in der
30. SSW [19]. Damit konnte auch eine (friiher) erhohte Aspirationsgefahr einhergehen.

Es gibt keine sicheren Empfehlungen zum andasthesiologischen Vorgehen in der
Schwangerschaft. Die Entscheidung flir ein Anasthesieverfahren muss nach sorgfaltiger
Risiko-Nutzenabwagung individuell gefallt werden.

TAP-Blocke im Rahmen der perioperativen Schmerztherapie fuhren zu einem niedrigeren
Morphinverbrauch bei Patienten mit Achondroplasie nach Kaiserschnitt [37].
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