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Handlungsempfehlung zur Anéasthesie bei

Osteogenesis imperfecta

Erkrankung: Osteogenesis imperfecta
ICD 10: Q78.0
Synonyme: Glasknochenerkrankung, Morbus Lobstein

Ubersicht: Die Osteogenesis imperfecta (Ol) ist eine durch erhéhte Briichigkeit der Kno-
chen und Kleinwuchs gekennzeichnete Erbkrankheit. Mutationen in COL1A1 oder COL1A2
stellen die molekulare Basis der Erkrankung dar. Der Erbgang ist autosomal dominant, wobei
auch sporadische Mosaike und rezessive Formen beschrieben sind. Die Inzidenz wird mit
1:20.000 Lebendgeburten angegeben. Das klinische Spektrum ist ein Kontinuum, welches
von der perinatalen Letalitat (Typ Il) bis hin zu nahezu asymptomatischen Betroffenen (Typ )
mit gelegentlichen Frakturen und normalem Wachstum reicht. Neben pathologischen Fraktu-
ren nach Bagatelltraumata kann die Klinische Symptomatik auch Knochendeformitéten,
Skoliose, Kleinwuchs, frihzeitigen Horverlust, blaue Skleren, reduzierten Muskeltonus,
Mitralklappenprolaps und Thrombozytopathie umfassen. Ol Typ lll ist die bei Kindern, welche
die Perinatalperiode Uberleben, schwerste Form, und fuhrt zu ausgepragtem Kleinwuchs.
Patienten, die geringe bis moderate Knochendeformitaten und verschiedene Grade des
Kleinwuchses aufweisen, werden als Ol Typ IV klassifiziert.

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 tUberpruft
werden.

Mehr Uber die Erkrankung, Referenzzentren und Patientenorganisationen finden
v Sie auf Orphanet: www.orpha.net



http://www.orpha.net/

Typische operative Eingriffe

Typische Eingriffe umfassen jegliche Formen der Osteosynthese sowie orthopadische
Eingriffe, mit einem Fokus auf das padiatrische Patientenkollektiv.

Andasthesieverfahren

Regionalanasthesie:

Aufgrund der haufig vorhandenen anatomischen Anomalien der Extremitdten muss die
Anwendung peripherer Nervenblockaden bei Patienten mit Ol kritisch betrachtet werden.
Insbesondere kann die Nervenstimulation zu kontraktionsinduzierten Frakturen fuhren; so ist
eine ultraschallgestiitzte Anlage bei der Durchfihrung peripherer Nervenblockaden
vorzuziehen.

Berichte zu Einzelféllen und kleineren Fallserien beschreiben den erfolgreichen Einsatz
neuraxialer Verfahren (Spinalanasthesie, Periduralanasthesie sowie Kaudalanasthesie) bei
Patienten mit Ol. Allerdings sollte dabei nicht auf3er Acht gelassen werden, dass die
vollstandigen Auswirkungen der Koagulopathie nicht bekannt sind und, dass aufgrund des
Kleinwuchses eine Reduktion und Anpassung der periduralen Dosis notwendig ist.

Allgemeinanasthesie:

Es gibt mehrere Berichte zu Patienten mit Ol, die perioperativ einen hypermetabolischen
Zustand mit Fieber entwickelt haben. Diese Hyperthermie scheint nicht einem malignen Typ
zu entsprechen. Sowohl ein erhohter intrazellularer Energieumsatz als auch eine zentrale
Temperaturdysregulation werden als Ursache diskutiert. Zudem gibt es Hinweise auf einen
endokrinologischen Zusammenhang: Mindestens 50% der Patienten mit Ol weisen auch
erhdhte Serumthyroxinspiegel auf.

Eine Fallserie beschreibt unauffallige Ergebnisse der bei Patienten mit Ol und berichteter
maligner Hyperthermie (MH) durchgefiihrten Koffein-Halothan-Kontrakturtests. Allerdings
liegt ein Uberzeugender Bericht vor Uber das Auftreten einer MH bei einem Patienten mit Ol,
der sich einer Allgemeinanasthesie unterzog. Zusammenfassend kann gesagt werden, dass
die Evidenz fur einen Zusammenhang zwischen der Ol und der MH schwach ist. Eine bei
Patienten mit Ol auftretende Hyperthermie kann im Normalfall mit Ublichen Kihlverfahren
beherrscht werden.

Succinylcholin sollte aus den folgenden Grinden vermieden werden:

o Es werden haufig fatale Hyperkalidamien nach Succinylcholingabe bei Immobilisierten
berichtet. Fir die UberschieBende Kaliumfreisetzung scheint die Hochregulation
zweier neuen Isoforme der Acetylcholinrezeptoren in immobilisierten oder denervier-
ten Korperanteilen verantwortlich zu sein. Patienten mit Ol sind haufig rollstuhl-
gebunden oder anderweitig immobilisiert.

e In der Literatur werden durch Muskelkontraktionen bedingte Frakturen nach Succinyl-
cholingabe beschrieben.

Ein Autor berichtet von einem Patienten mit Ol bei dem es im Zusammenhang mit einer
Propofolinfusion zu einer Laktazidose kam.
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Atropin kann eine Ubermafige Erhdhung der Kérpertemperatur auslésen und sollte soweit
maoglich vermieden werden.

Notwendige erganzende Diagnostik (neben der Regelversorgung)

Koagulopathie: Es gibt Evidenz einer eingeschrankten Thrombozytenretention, einer
reduzierten, durch Kollagen induzierten Thrombozytenaggregation, einer reduzierten Faktor-
VIII-Aktivitat sowie einer vermehrten Fragilitdt der Kapillaren. Die Ublichen Bestimmungen
der Blutgerinnung sowie Thrombozytenzahl sollten durch Testung der Thrombozytenfunktion
sowie Bestimmung der Faktor-VIII-Aktivitat erganzt werden, insbesondere wenn die Anam-
nese Hinweise auf eine hamorrhagische Diathese ergibt.

Die praoperative Spirometrie kann Hinweise auf eine restriktive Lungeneinschrankung liefern
- vor allem bei Patienten, die thorakale Fehlbildungen aufweisen.

Die praoperative Blutgasanalyse erlaubt den spateren Vergleich der postoperativen Blutgase
mit den Ausgangswerten.

Schwer betroffene Patienten bergen ein Risiko der basilaren Impression sowie einer
atlantookzipitalen Dislokation. So kénnte die Anfertigung von Roéntgenaufnahmen der
Halswirbels&ule hilfreich sein, insbesondere wenn der chirurgische Eingriff eine komplexe
Lagerung des Patienten erforderlich macht.

Anamnestische Hinweise auf kongenitale Herzfehler oder Malformationen der grofl3en
Gefalie sollten durch eine praoperative Echokardiographie abgeklart werden.

Besondere Vorbereitung des Atemwegsmanagements

Ein schwieriger Atemweg muss bei Patienten mit Ol angenommen und erwartet werden. Die
Sicht auf den Larynx kann durch eine sekundare Verformung aufgrund einer thorakalen
Kyphoskoliose sowie durch eine eingeschrénkte Mobilitaét der Halswirbelsaule erschwert
sein. Eine Uberextension der Halswirbelsdule kann wiederum zu einer atlantookzipitalen
Dislokation oder zu Frakturen fihren, und muss vermieden werden. Patienten mit einer
Dentinogenesis imperfecta — einem Subtyp der Ol, der zur Fehlentwicklung der Zahne fihrt —
weisen ein erhohtes Risiko von Zahnschéden und -verlust bei der Intubation auf. Eine
préaoperative Dokumentation des Zahnstatus mit -anomalien kann haftungsrelevant sein.

Die fiberoptische Intubation durch erfahrenes Personal scheint die sicherste Methode der
Atemwegssicherung bei Patienten mit Ol zu sein. Larynxmasken und andere supraglottische
Atemwegshilfen sind ebenfalls erfolgreich eingesetzt worden, und sind in der Notfallsituation
unentbehrlich.

Besondere Vorbereitungen fir Transfusionen oder Gabe von Blutprodukten

Es sind keine besonderen Auswirkungen der Ol auf die Bluttransfusion bekannt.

Es sollte allerdings bedacht werden, dass die meisten Patienten mit Ol im Vergleich zu
gesunden Personen im selben Alter ein niedrigeres Kérpergewicht aufweisen. So muissen
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Transfusionen und Medikamentendosierungen auch bei Patienten im Erwachsenenalter an
das tatsachliche Kdérpergewicht angepasst werden.

Besondere Vorbereitungen beziglich der Antikoagulation

In der Literatur finden sich keine Empfehlungen in Bezug auf die Vorbereitung einer
Antikoagulation bei Patienten mit Ol. Allerdings sollte bei der Antikoagulation immer bedacht
werden, dass eine hereditaren Koagulopathie bestehen konnte.

Zu bedenken ist auch, dass Patienten mit Ol im Vergleich zu denen ohne Ol einem hoheren
Risiko traumatischer Verletzungen unterliegen. Die therapeutische Antikoagulation kénnte
bei Patienten mit Ol in Verbindung mit traumatischen Verletzungen zu katastrophalen
Blutungen fuhren.

Besondere Vorsichtsmaflinahmen bei Lagerung, Transport und Mobilisierung

Aufgrund der erhoéhten Knochenbrichigkeit muss der Transport, die Lagerung und
Mobilisierung von Patienten mit Ol mit besonderer Vorsicht erfolgen. Vakuummatratzen und
Lagerungshilfen konnen ggf. helfen, weitere Frakturen zu vermeiden. Soweit mdglich sollte
die Lagerung noch vor der Narkoseeinleitung beim noch wachen Patienten und unter
Einbindung des Patienten erfolgen.

Interaktion von chronischer Erkrankung und Anasthetika

Die Gruppe der Bisphosphonate stellt die haufigste Dauermedikation bei Patienten mit Ol
dar. Es sind keine zu Nebenwirkungen fiihrenden Interaktionen zwischen Bisphosphonaten
und Anésthetika bekannt.

Anasthesiologisches Vorgehen

Der ventse GefalRzugang kann schwierig zu etablieren sein; die Anlage eines zentral-
venosen Katheters sollte erwogen werden.

Die mechanische nicht-invasive Blutdruckmessung sollte vermieden werden; die Anlage
einer invasiven arteriellen Blutdruckmessung sollte erwogen werden.

Succinylcholin sollte vermieden werden.
Es gibt keine Berichte tber die Effekte nicht-depolarisierender Muskelrelaxanzien.
Von einem schwierigen Atemweg sollte ausgegangen werden.

Bei der Lagerung und vor allem bei der Extension der Halswirbels&dule zur Intubation sollte
auf die Fragilitéat der Knochen geachtet werden.

Zur Vermeidung atopischer sowie allergischer Reaktionen sollte Latexkontakt vermieden
werden.
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Besonderes oder zusatzliches Monitoring

Neben dem Ublichen Standardmonitoring im Rahmen der Allgemein- oder Regional-
anasthesie ist die kontinuierliche Uberwachung der Korpertemperatur bei Patienten mit OlI,
die sich einer Allgemeinanasthesie unterziehen, obligat. Stindliche Blutgasanalysen werden
empfohlen.

In Anbetracht der Knochenbriichigkeit gewinnen die Uberwachung und Dokumentation der
Lagerung an besonderer Bedeutung.

Die Anwendung von Blutdruckmanschetten zur mechanischen nicht-invasiven Blutdruck-
messung kann zu Frakturen fihren und sollte vermieden werden. Die Lagerung der Hande
und Arme zur Anlage einer invasiven arteriellen Blutdruckmessung sollte im Hinblick auf die
Knochenbriichigkeit mit Vorsicht erfolgen.

Neuromuskuléares Monitoring wird empfohlen.

Mdgliche Komplikationen

Neben den oben beschriebenen moglichen Komplikationen sind bestimmte Verfahren bei
Patienten mit Ol mit besonderen Komplikationen assoziiert.

Die Verwendung von mechanisch aufgepumpten, nicht-invasiven Blutdruckmanschetten
muss kritisch betrachtet werden — durch den Druck verursachte Frakturen sind denkbar.

Die Ol wird im Allgemeinen als Kontraindikation fiir den intraossaren Zugang angesehen. In
der Literatur wird ein Fall mit drei fehlgeschlagenen Anlageversuchen mit dem intraossaren
GefalRzugangssystem EZ-IO® beschrieben.

Nichtsdestotrotz kann der intraossdre Zugang im Notfall eine Option darstellen. Dabei muss
beachtet werden, dass viele Patienten mit Ol sich einer Nagelung der langen Réhren-
knochen haben unterziehen missen, und dass die Anlage des intraossaren Zugangs hier-
durch erschwert sein kann.

Postoperative Versorgung

Im Allgemeinen unterscheidet sich die postoperative Versorgung von Patienten mit Ol nicht
wesentlich von der Versorgung von nicht von Ol betroffenen Patienten. Eine postoperative
intensivmedizinische Versorgung konnte erforderlich sein, wenn es zu erheblichen intra-
operativen Komplikationen oder anhaltenden Stérungen wie z.B. Blutungen oder restriktive
Ventilationsstdrungen kommit.

Um weitere Verletzungen zu vermeiden, muss auf eine besonders vorsichtige Mobilisierung
geachtet werden.
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Krankheitsassoziierte Notfalle und Auswirkungen auf Anésthesie und Erholung

Es gibt keine typischen, von der Krankheit ausgeldsten notfallartigen Situationen, die mit
Nebenwirkungen der Anasthesie verwechselt werden kénnten.

Ambulante Anasthesie

Es liegen keine Berichte tUber Erfahrungen mit der ambulanten Anasthesie bei Patienten mit
Ol vor. Die Autoren raten von einem ambulanten Vorgehen ab.

Geburtshilfliche Anasthesie

Schwangere Patientinnen mit Ol sind extrem selten. Allerdings gibt es Fallberichte Gber die
erfolgreiche Sectio caesarea unter Spinalanasthesie. Aufgrund der Fragilitét des mitterlichen
Skeletts sowie des Becken-Kopf-Missverhéltnisses ist die Sectio caesarea das bevorzugte
Vorgehen. Diese Patientinnen sollten ausschliel3lich in spezialisierten Zentren mit
neonatologischer Intensivversorgung versorgt werden.
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