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Handlungsempfehlung zur Anéasthesie bei

Angelmann-Syndrom

Erkrankung: Angelman syndrome
ICD 10: Q93.5
Synonyme: (Happy) puppet syndrome

Ubersicht: Beim Angelman-Syndrom (AS) handelt es sich um eine neurogenetische
Stérung. Eine schwere Entwicklungsstérung geht dabei einher mit einer Dysfunktion von
Bewegung oder Gleichgewicht. Ein ,frohliches Erscheinungsbild® bestimmt das Auftreten der
Betroffenen (haufiges Lacheln oder Lachen, Handeflattern usw.). Patienten und Patientinnen
mit AS sprechen nicht oder nur sehr wenig, was fur Sprachverstéandnis und nonverbale
Kommunikation nicht gilt. In mehr als 80% der Falle ist AS assoziiert mit Mikroenzephalie,
Epilepsie und einem abnormalen Enzephalogramm (gro3e Amplituden, langsame spike
waves, triphasische Schwingungen). Zwanzig bis 80 % der AS-Patienten und -Patientinnen
zeigen im klinischen Erscheinungsbild Zungenpressen, Prognathie, grolle Zahnabstande,
Strabismus, Skoliose und eine Faszination fir Wasser. Madchen mit AS ahneln in der frihen
Kindheit klinisch mitunter Patientinnen mit einem Rett-Syndrom, so dass es bei Madchen
schwierig sein kann, die Syndrome zu differenzieren.

Genetisch ist das AS verwandt mit dem Prader-Willi-Syndrom (PWS), da beide Syndrome
auf Veranderungen in derselben chromosomalen Region (15911.2-13) beruhen und dem
genetischen Imprinting unterliegen. Die Bedingungen zur Auspragung der Syndrome unter-
scheiden sich jedoch, da bei AS eine maternale Disruption des von der Mutter stammenden
UBE3A-Gens vorliegt, wahrend das Prader-Willi-Syndrom hervorgerufen wird durch eine
Disruption multipler Genom-Bestandteile auf dem vom Vater stammenden Chromosom: Das
PWS-Gen ist ,abgestellt* auf dem mdatterlich vererbten Chromosom 15. Wenn jedoch die
beschadigte Region maternalen Ursprungs ist, ist das paternale Gen ,abgestellt, so dass
der Patient oder die Patientin ein AS ausbildet.

Immer wenn eine chromosomale Deletion auf 15q11.2-13 vorliegt, kann diese begleitend in
einer Deletion von GABRA5, GABRB3 und GABRAG3 resultieren. Aus diesem Grund kann
es so sein, dass der GABA-Rezeptor abnormal ausgepragt ist. Man nimmt an, dass solche
abnormalen GABA-Rezeptoren verantwortlich sind fir unvorhergesehene Reaktionen auf
GABA-Agonisten.




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
v Sie auf Orphanet: www.orpha.net
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Typische operative Eingriffe

Oralchirurgie; orthopadische Chirurgie (Skoliose); Ophthalmologie (Strabismus) und Hals-
Nasen-Ohren-Heilkunde.

Andasthesieverfahren

Abnormale GABA-Rezeptor-Dosierungen und hypothetisch auch Dysregulationen am
NMDA- oder AMPA-Rezeptor (bezogen auf die Disruption des UBE3A-Gens) kodnnen
Probleme bereiten bei der Gabe einiger Anasthetika. Es gibt aber keinen zwingenden
Beweis, dass bestimmte Substanzen bzw. Hypnotika besser geeignet sind als andere.
Deshalb kann sowohl eine balancierte Anasthesie als auch eine Totale Intravenose
Anésthesie (TIVA) angewandt werden. Man sollte dabei jedoch die Wirkdauer der
eingesetzten Substanzen bedenken. Die Anwendung von Dexmedetomidin als Hypnotikum
im Rahmen einer TIVA unter intraoperativem neurophysiologischem Monitoring erwies sich
in einem Fallbericht als sinnvoll.

Prinzipiell gibt es keine Kontraindikation fur die Anwendung von Regionalanésthesie. Wegen
der Entwicklungsverzégerung der Patienten und Patientinnen und ihres oft agitierten
Verhaltens ist jedoch damit zu rechnen, dass es technisch schwierig sein kdnnte, eine
spinale oder epidurale Anasthesie zu verabfolgen. Aul3erdem kdnnte die Platzierung einer
epiduralen Kanile erschwert sein bei Vorliegen einer Skoliose.

Notwendige erganzende Diagnostik (neben der Regelversorgung)

Wenn anamnestisch eine Bradykardie bekannt ist, sollte die kardiale Funktion untersucht
werden. In den Féllen, in denen schwere oder haufig epileptische Anfalle auftreten, sollte ein
Kinderneurologe / eine Kinderneurologin zu Rate gezogen werden. Co-Morbiditaten, die zu
perioperativen Komplikationen fihren kénnten, sollten evaluiert werden.

Die Kommunikation mit den Eltern der Patienten und Patientinnen sollte von Anfang an eng

sein, da die Fahigkeit zum verbalen Austausch bei den Betroffenen gar nicht oder nur sehr
gering ausgepragt sind.

Besondere Vorbereitung des Atemwegsmanagements

Anatomische oropharyngeale Abweichungen oder solche des Gesichtsschadels wie eine
hervorstehende Zunge, Uberbiss und Prognathie treten beim AS oft auf und haben die Ten-
denz, im Alter zuzunehmen. lhre Evaluation durch den Anésthesisten oder die Anésthesistin
sollte obligatorisch sein, obwohl es keinen Hinweis darauf gibt, dass besondere
Intubationsprobleme zu erwarten sind.

Besondere Vorbereitungen fir Transfusionen oder Gabe von Blutprodukten

Nicht berichtet.
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Besondere Vorbereitungen bezlglich der Antikoagulation

Nicht berichtet.

Besondere VorsichtsmalRnahmen bei Lagerung, Transport und Mobilisierung

Nicht berichtet.

Interaktion von chronischer Erkrankung und Anasthetika

Nicht berichtet.

Anasthesiologisches Vorgehen

Es gibt keine Hinweise darauf, dass irgendwelche Substanzen vermieden werden sollten.

Wenn Muskelrelaxantien verwendet werden, sollte eine Antagonisierung mit Cholinesterase-
hemmern vermieden werden wegen der Gefahr einer Bradykardie. Sollte die Anwendung
eines Cholinesterasehemmern als unumganglich erscheinen, muss deren Gabe unbedingt
erganzt werden um die Verabfolgung eines Anticholinergikums. Das Auftreten einer Brady-
kardie ist als potentiell lebensbedrohlich beschrieben worden beim AS. Die Anwendung von
Sugammadex koénnte Bradykardien hervorrufen, scheint aber prinzipiell praktikabel zu sein.

Besonderes oder zusatzliches Monitoring

Ein Narkoseiliberhang sollte vermieden werden. Das Monitoring der neuromuskuléaren
Blockade ist notwendig. Damit ist auch gewahrleistet, dass eine Antagonisierung mit
Cholinesterasehemmern vermieden werden kann.

Mdgliche Komplikationen

Kinder mit AS konnen synkopieren als Folge eines erhthten Vagotonus bei einem
Lachanfall. Es liegen zwei Fallberichte vor, in denen AS-Patienten/Patientinnen eine schwere
Bradykardie erlitten unter Allgemeinanasthesie. Eine vorherige Gabe von Atropin oder Glyko-
pyrrolat zur Vermeidung einer Bradykardie wahrend eines Eingriffs in Allgemeinanasthesie
ist vorgeschlagen worden. Zu bedenken ist, dass eine Bradykardie in diesem Kontext nicht in
jedem Fall auf die Gabe von Atropin anspricht. Um die Erhéhung des Vagotonus zu ver-
meiden, sollte die Indikation fur eine Laparoskopie sehr streng gestellt werden.
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Postoperative Versorgung

Eine intensivmedizinische Uberwachung ist nur im Einzelfall indiziert. Die Lange des
Aufenthalts auf einer PACU unterscheidet sich nicht von derjenigen bei anderen Patienten
und Patientinnen. Die Notwendigkeit zur postoperativen Uberwachung hangt wie in anderen
Kontexten auch von der Prozedur und dem préoperativen Zustand der Patienten und
Patientinnen ab.

Bei fehlender verbaler Kommunikation ist das Ausmass des postoperativen Schmerzes
besonders sorgfaltig zu evaluieren. Das ,frohliche® Erscheinungsbild der Patienten und
Patientinnen kann zur Fehlinterpretation verleiten. Deshalb ist der Austausch mit den Eltern
von besonderer Bedeutung, um Schmerz zu detektieren und insbesondere auch, um die
Bedeutung von Unruhe und Agitation im jeweiligen Fall ermessen zu kdnnen.

Krankheitsassoziierte Notfalle und Auswirkungen auf Anasthesie und Erholung

Obwohl Epilepsien haufig assoziiert sind mit dem AS, gibt es keine Hinweise auf die
Auslésung von Krampfanfallen durch Anasthesie bei Patienten und Patientinnen mit AS.

Die bedrohlichste Komplikation ist die Bradykardie unter Narkose als Folge eines erhéhten
Vagotonus, der nur verzogert auf die Gabe von Atropin ansprach. Zu ergénzen ist jedoch,
dass in beiden bislang publizierten Studien zur Anasthesie bei Patienten und Patientinnen
mit AS, die keine Fallberichte sind (Berlin/Deutschland; Nashville, Tennessee/ USA), kein
Fall von Bradykardie zu verzeichnen gewesen ist (in Summe 13 Patienten/Patientinnen, 31
Narkosen). Bekanntlich kann die postoperative respiratorische Funktion eingeschrankt sein,
wenn besondere Umstande vorliegen wie z.B. ein OSAS - dies gilt selbstredend auch fiir
Patienten und Patientinnen mit AS.

Ambulante Anasthesie

Ambulante Anasthesie ist moglich, wenn der Eingriff selbst keine langere Phase der
Uberwachung nach sich zieht. Die einschlagigen Leitlinien sollten hierbei eingehalten
werden. Dies gilt insbesondere fiir die Oralchirurgie.

Geburtshilfliche Anéasthesie

Nicht berichtet.
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