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Handlungsempfehlung zur Anéasthesie bei
CHARGE-Syndrom

Erkrankung: CHARGE-Syndrom

ICD 10: Q87.8

Synonyme: CHARGE-Assoziation, Hall-Hittner-Syndrom

Ubersicht: Urspriunglich wurde als CHARGE-Syndrom die Kombination folgender
Anomalien bezeichnet:

- Colobom (Kolobom = Spaltbildung am Auge)

- Herzfehler

- Atresia Choanae (Choanal-Atresie)

- Retarded growth and development (Verzdgerung von Wachstum und Entwicklung)

- Genitale Hypoplasie

- Ear (Ohr-Fehlbildungen und Taubheit)

1998 propagierte eine Expertengruppe die Unterscheidung in vier Major-Kriterien (Choanal-
atresie, Kolobom, auffallige Ohren und Verédnderungen im Bereich von Hirnnerven) und
Minor-Kriterien [1]. 2004 wurden Mutationen im CHD7-Gen als wesentliche Ursache des
Syndroms identifiziert. Der Erbgang ist autosomal dominant mit variabler Penetranz. Fast

alle Mutationen treten de novo auf, vereinzelt wurde aber auch die Weitergabe von einem
Elternteil auf das Kind beobachtet [2].

Klinische Kriterien des CHARGE-Syndrom sind [1]:

Major-Kriterien:

- Kolobom
- Choanalatresie
- Fehlbildungen im Bereich der Hirnnerven

- Fehlbildungen von Innen- und Mittelohr oder &uRerem Ohr

Minor-Kriterien:

- kardiovaskulare Fehlbildungen

- Hypoplasie der Genitalien oder verzdogerte Geschlechtsentwicklung
- Lippen-Kiefer-Gaumenspalten

- Tracheotsophageale Defekte

- eine typische Fazies




- Wachstumsverzégerung

- Entwicklungsverzogerung

Gelegentlich:
- Fehlentwicklungen am Harntrakt: Doppelanlagen, vesiko-ureteraler Reflux

- Wirbelsaulenveranderungen: Skoliose, Osteoporose
- Fehlbildungen der Hande

- Fehlbildungen von Hals und Schulter

- Immundefekte

Sind alle vier Major-Kriterien bzw. drei Major- und drei Minor-Kriterien erfullt, kann mit hoher
Wahrscheinlichkeit vom Vorliegen eines CHARGE-Syndroms ausgegangen werden [1].

Ein CHARGE-Syndrom findet sich bei etwa 1 von 10.000 Neugeborenen [3]. Bei > 90 % der
Individuen, die die Klinischen Kriterien flr eine CHARGE-Syndrom erfiillen, kdnnen
Mutationen im CHD7-Gen auf Chromosom 8912 nachgewiesen werden [4].

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

Kardiochirurgie: Vitienkorrektur, Shuntanlagen, Korrektur von Gefal3schlingen aus
Aortenbogen oder Pulmonalarterie, Ligatur eines offenen Ductus arteriosus Botalli

Ohr: Untersuchung, Paukenréhrchen

Nase / Hals: Korrektur einer Choanalatresie oder Lippen-Kiefer-Gaumenspalte,
Tracheotomie

Gastrointestinaltrakt: Verschluss einer tracheotsophagealen Fistel, Fundoplikatio,
Gastrostomie

Urogenitaltrakt: Vesiko-ureteraler Reflux, Hypospadie, Kryptorchismus
Diagnostische Eingriffe: Nasopharyngoskopie, Laryngoskopie, Bronchoskopie
Diagnostik: MRT, CT, Szintigrafie

Augen: Diagnostik

Sonstiges: Herniotomie, Circumzision, Cochlea-Implantat, Entfernung von Granulo-
men, Harnableitungen

Anasthesieverfahren

Die Wahl des Anasthesieverfahrens hangt wesentlich vom individuellen Phanotyp des
Patienten und evtl. Organmanifestationen ab.

Fur die Allgemeinanasthesie kénnen sowohl volatile als auch intravenése Anasthetika zum
Einsatz kommen.

Notwendige ergdnzende Diagnostik (neben der Regelversorgung)

Echokardiografie
Blutgasanalyse, Bestimmung von Kreatinin, Elektrolyten und Calcium

Optional:

Sonografie des Abdomens: Niere / Harnleiter?

Thorax-Rontgen bei Infektionen der tiefen Atemwege

Neurologischer Status: Hirnnerven?

bei gestdrtem Schlaf: Vorliegen eines obstruktiven Schlaf-Apnoe-Syndroms (OSAS)?
MRT des Schadels

EEG, falls Krampfanamnese
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Besondere Vorbereitung des Atemwegsmanagements

Bis zu 56 % der Menschen mit CHARGE-Assoziation haben tber eine Choanalatresie und
Lippen-Kiefer-Gaumenspalten hinausgehende Fehlbildungen der oberen Atemwege [5]. Bis
zu 50% der Betroffenen missen nicht nur wegen der Atemwegspathologien, sondern auch
wegen Speichelverhalt, Schluckstoérungen und chronischen Aspirationen tracheotomiert
werden [6].

Typische Atemwegspathologien bei CHARGE-Assoziation:

Choanalatresie
Lippen-Kiefer-Gaumenspalte
Micrognathie
Laryngomalazie
Subglottische Stenose
Bulbarparalyse
Laryngomalazie
Recurrens-Parese
Tracheomalazie
Tracheo-6sophageale Fistel

Vor einer Narkose sollte eine untere Atemwegsinfektion erkannt und behandelt werden.
Nach Atemwegsanomalien ist sorgfaltig zu suchen, ein HNO-Konsil wird empfohlen. Einfluss
auf das Atemwegsmanagement haben neben der Art der Atemwegsanomalie das evitl.
Vorliegen eines gastrodsophagealen Reflux und chronisch-rezidivierender Aspirationen. Auf
einen schwierigen Atemweg sollte man vorbereitet sein.

Besondere Vorbereitungen fir Transfusionen oder Gabe von Blutprodukten

Nicht erforderlich.

Besondere Vorbereitungen beziglich der Antikoagulation

Nicht erforderlich.

Besondere VorsichtsmalRnahmen bei Lagerung, Transport und Mobilisierung

Nicht erforderlich.

Interaktion von chronischer Erkrankung und Anasthetika

Nicht erforderlich.
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Anéasthesiologisches Vorgehen

Weil die Kooperationsfahigkeit dieser Kinder oft vermindert ist, empfiehlt sich eine
sedierende Pramedikation. Die Anwesenheit eines Elternteils wahrend der Einleitung kann
hilfreich sein. Liegt ein OSAS vor, sollten Benzodiazepine zur Pramedikation vermieden
werden.

Eine inhalative Anasthesie-Einleitung kann bei Kindern mit schwerer Schluckstérung und
starkem Speichelfluss schwierig sein, empfiehlt sich aber wenigstens bei tracheotomierten
Patienten mit schwierigen Venenverhaltnissen.

Wegen des haufig vorliegenden gastro-6sophagealen Reflux bevorzugen viele Anasthe-
sisten eine lleuseinleitung (rapid sequence induction, RSI), obwohl der Sicherheitsgewinn
dieser MalRnahme unklar ist.

Es gibt keine Studien zu alternativen Atemwegstechniken in dieser Patientengruppe, wohl
aber einen Fallbericht Uber den erfolgreichen Einsatz einer Larynxmaske bei einem
Patienten mit CHARGE-Syndrom, dessen Epiglottis bei der direkten Laryngoskopie nicht
dargestellt werden konnte (Cormack-Lehane-Score: IV) [7].

Besonderes oder zusatzliches Monitoring

Das Monitoring richtet sich nach der Auspragung des CHARGE-Syndroms und Art und
Ausmal’ des operativen Eingriffs.

Mogliche Komplikationen

Mit einem schwierigen Atemweg muss bei jedem Kind mit einer CHARGE-Assoziation
gerechnet werden. Nach bis zur 35% aller Eingriffe kommt es zu respiratorischen
Auffalligkeiten: Sattigungseinbriiche, Hypersekretion mit Atemwegsverlegung, Aspiration,
anhaltende trockene oder feuchte Auskultationsbefunde, Hypoventilation, Stridor,
Atelektasen und Pneumothoraces.

Am haufigsten treten Atemwegkomplikationen nach kardio- wie abdominalchirurgischen
Eingriffen und Endoskopien der Atemwege auf. Die Durchfiihrung mehrerer Eingriffe in einer
Sitzung erhoht hierbei das Risiko postoperativer Atemwegsprobleme nicht. Ein signifikant
erhdhtes Risiko anasthesieassoziierter Atemwegsereignisse besteht auch nach einer
Nissen-Fundoplicatio oder einer PEG-Anlage [8].

Postoperative Versorgung

Mit der Erfordernis einer maschinellen Nachbeatmung ist zu rechnen. Generell ist die
verlangerte Uberwachung dieser Patienten im Aufwachraum, einer IMC- oder Intensiv-
therapiestation dringend zu empfehlen.
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Krankheitsassoziierte Notfalle und Auswirkungen auf Anésthesie und Erholung

Nicht bekannt.

Ambulante Anasthesie

Angesichts des signifikant erhohten Risikos postprozeduraler Atemwegs-Komplikationen
kann ein ambulanter Eingriff nicht empfohlen werden.

Geburtshilfliche Anasthesie

Keine Besonderheiten bekannt.
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