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Patienten mit Cri-du-chat-Syndrom
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Zusammenfassung: Das Cri-du-chat- oder Katzen-
schrei-Syndrom ist eine seltene Erkrankung, die durch
multiple kongenitale Anomalien charakterisiert ist.
Neben den namensgebenden katzenschrei-dhnlichen
Lauten wurden insbesondere Larynxanomalien und
MiBbildungen des Herzens, des zentralen Nerven-
systems, der Nieren und des muskuloskeletalen
Systems bei den erkrankten Kindern beschrieben.
Ursiichlich ist eine strukturelle Chromosomen-
aberration, die zumeist durch eine spontane Gen-
mutation entsteht. Eine kausale Therapiemoglichkeit
ist beim Cri-du-chat-Syndrom nicht gegeben.
Aufgrund der multiplen MiBbildungen muf} allerdings
im Verlauf mit vielfachen operativen Eingriffen bei
insgesamt deutlich erhohtem Narkoserisiko gerechnet
werden. Insbesondere Intubationsschwierigkeiten
infolge der Larynxanomalien konnen ein besonderes
anisthesiologisches Management erfordern. Anhand
der folgenden Kasuistik sollen die aniisthesiologischen
Besonderheiten und Gefahren bei Patienten mit
Cri-du-chat-Syndrom dargestellt und diskutiert wer-
den.

Einleitung

Das Cri-du-chat- oder Katzenschrei-Syndrom ist Folge
einer seltenen strukturellen Chromosomenaberration,
des partiellen Verlustes eines kurzen Armes des
Chromosoms 5 (Abb. 1). In den meisten Fillen ent-
steht diese chromosomale Aberration durch eine
spontane Genmutation, selten infolge einer unbalan-
cierten Translokation (2). Die Prdvalenz des Cri-du-
chat-Syndroms wird mit 1 / 50.000 Lebendgeburten
angegeben (7). Das Krankheitsbild wurde erstmals
1963 von Leujeune und Mitarbeitern beschrieben (4).
Die namensgebenden katzenschrei-dhnlichen Laute,
die betroffene Kinder bereits direkt nach der Geburt
von sich geben, verlieren sich mit zunehmendem Alter
(6). Gleichzeitig nihert sich die primir pathologisch
verdanderte Larynxanatomie normalen Verhéltnissen
an (9). Ob die cri-du-chat-typischen Laute allein auf
die Larynxdeformitdten zuriickgefiihrt werden kon-
nen, ist allerdings noch nicht abschlieBend geklirt. Da
die Katzenschrei-Laute auch bei erkrankten Kindern
ohne laryngeale MifBbildungen beobachtet wurden,
wird eine komplexere Pathogenese, moglicherweise
aufgrund zentraler Fehlfunktionen, diskutiert (6,
10).
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Abbildung 1: Parfieller Karyotyp eines Cri-du-chat-Patienten
(aus: Vogel u. Motulsky (8), mit freundlicher Genehmigung des
Springer-Verlages, Heidelberg).

Neben diesen pathognomonischen Lauten zeigen die
betroffenen Kinder eine charakteristische Facies,
primordialen Minderwuchs sowie eine Mikrocephalie
mit psychomotorischer und intellektueller Retar-
dierung. In 30-50% der Fille ist ein Herzvitium vor-
handen, seltener kommt es zu Mif3bildungen des ZNS,
der Nieren und des muskuloskeletalen Systems (Tab.
1). Aufgrund der Larynxanomalien sowie der vielfilti-
gen Organfehlbildungen muf3 bei Patienten mit einem
Cri-du-chat-Syndrom mit erschwerten Intubations-
verhiltnissen sowie einem insgesamt erhohten
Narkoserisiko gerechnet werden (2, 3).

Anhand des vorliegenden Fallberichtes diskutieren
wir die anisthesiologischen Besonderheiten von
Patienten mit einem Cri-du-chat-Syndrom.

Kasuistik

Ein 3'/-jahriger, 11 kg schwerer und 100 cm grof3er
Junge mit Cri-du-chat-Syndrom stellte sich zur
Untersuchung der Augen sowie Adenotomie bei
adenoiden Vegetationen in Allgemeinanisthesie vor.
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Tabelle 1: Angeborene Fehlbildungen beim Cri-du-chat-
Syndrom (modifiziert nach Palmisano [7])

Kraniofaziale Abnormitaten

- mentale Retardierung

- erhdhte Krampfneigung

- runde Gesichitsform

- Mikrognathie

- Hypertelorismus

- Epikanthus

- nach lateral abfallende Lidachse
- tief ansetzende und wenig geformte Ohren
- Strabismus

- Lippen-Kiefer-Gaumen-Spalte

- Gesichtsasymmetrie

Abnormitdten der inneren Organe

- kongenitale Herzfehler (z. B. ASD, VSD, PDA,
Pulmonalstenose)

- Chronisches Aspirationssyndrom

- haufige Infektionen der oberen Atemwege mit
Mittelohrenfzindungen

- Anomalien der Nieren (z. B. Hufeisenniere, renale
Ektopie od. Agenesie u. Hydronephrose)

- Skoliose

- verschiedene Anomalien der Gliedmaen (z. B.
Syndaktylie, Hexadaktylie, kongenitale Huftdislokation)
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Abbildung 2: 3'/>-jahriger Patient mit Cri-du-chat-Syndrom.

Anamnestisch wurden eine beidseitige Leisten-
hernienoperation, mehrfache Augendruckmessungen
in Narkose sowie zwei Glaukom-Operationen (Cyclo-
dialysen) bei kongenitalem Glaukom angegeben,
wobei keinerlei anisthesiologische Besonderheiten
aufgetreten waren.

Bei der priaoperativen Visite zeigte der Patient cri-du-
chat-typische Gesichtsziige, wie runde Gesichtsform,
Mikrognathie, Hypertelorismus und Epikanthus (Abb.
2). Die psychomotorische Entwicklung war verzogert,
er konnte weder sprechen noch laufen. Die
Mundo6ffnung war uneingeschriankt, der kardiopulmo-
nale Befund unauffillig. Es bestand kein Hinweis auf
Fehlbildungen anderer Organe. Die Laborunter-
suchungen ergaben Normwerte.

Es wurde eine Allgemeinanisthesie mit endotrachea-
ler Intubation geplant, fiir den Fall moglicher
Intubationsschwierigkeiten wurden Larynxmasken
verschiedener Grofen sowie ein flexibles Bron-
choskop fiir die fiberoptische Intubation bereitge-
stellt.

Die praoperative Gabe von 0,4 mg/kg Korpergewicht
Midazolam hatte sich im Rahmen der Vornarkosen
des Patienten bewéhrt. Der Junge wurde daher mit 2,2
ml Midazolam-Losung (Midazolam Kinderlosung oral
"UKE", 2 mg/ml) ca. '» Stunde vor Einleitung der
Narkose pramediziert. Vor Narkoseeinleitung wurde
unter Lokalanisthesie eine Vene auf dem linken
Handriicken mit einer 0,7 mm-Venenverweilkaniile
punktiert. Unter Uberwachung von EKG, nichtinvasiv
gemessenem arteriellem Blutdruck sowie pulsoxyme-
trisch gemessener peripherer Sauerstoffsittigung
wurde die Narkose mit 2,5 ug Sufentanil (Sufenta mite
10°, Fa. Janssen, Neuss) und 40 mg Methohexital
(Brevimytal®Natrium, Fa. Lilly, Giessen) eingeleitet.
Nach problemloser Maskenbeatmung und erneuter
Uberpriifung der Mundoffnung wurde der Patient mit
6 mg Rocuronium (Esmeron®, Fa. Organon Teknika,
Eppelheim) relaxiert. Etwa 1,5 Minuten spiter konnte
mit einem 4.0 RAE-Tubus (Fa. Mallinckrodt, Athlone,
Irland) unter direkter Laryngoskopie problemlos intu-
biert werden. Die Larynxanatomie war soweit einseh-
bar unauffillig. Die Epiglottis war gro3 und schlaff, die
Stimmritzen waren jedoch komplett einsehbar.

Die Narkose wurde mit Forene (Isoflurane®, Fa.
Abbott, initial 1,5 dann 0,8 Vol-%) und einem
Gemisch aus Lachgas und Sauerstoff (2:1) aufrecht-
erhalten.

Wihrend der Narkose ergaben sich keine Besonder-
heiten, die Herz-Kreislauf- und Beatmungsparameter
befanden sich stabil im Normbereich. Die Extubation
war unmittelbar postoperativ beim spontan atmenden
Patienten problemlos moglich. Die Atemwege waren
frei, es zeigten sich kein Stridor und keine Heiserkeit.
Der Aufenthalt im Aufwachraum und der weitere
postoperative Verlauf gestalteten sich problemlos, so
dal das Kind am 2. postoperativen Tag in hausirztliche
Betreuung entlassen werden konnte.
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Cri-du-chat-Syndrom

Diskussion

Die fiir das Cri-du-chat-Syndrom typischen laryngea-
len Anomalien konnen im Rahmen einer anisthesio-
logischen Betreuung ein Atemwegshindernis darstel-
len und zu Intubationsschwierigkeiten fiihren. In
Untersuchungen bei betroffenen Patienten wurden
Larynxhypotrophien,  Laryngomalazien  sowie
Epiglottisanomalien beschrieben. Dabei stellte sich
die Epiglottis als lang, gewunden und schlaff (2), klein
und schlaff oder hypoplastisch und hypoton dar (6, 9).
Dartiiber hinaus kann eine Mikrognathie die direkte
Laryngoskopie erschweren.

Castresana und Mitarbeiter (3) beschrieben ein Kind
mit Cri-du-chat-Syndrom, das trotz einer unauffilligen
Vornarkose in der Anamnese und nach zunéchst pro-
blemloser Maskenbeatmung weder konventionell
noch fiberoptisch intubiert werden konnte. Nach meh-
reren frustranen Intubationsversuchen konnte die
kontrollierte Beatmung letztlich nur durch Einsatz
einer Larynxmaske gewihrleistet werden (3). Es soll-
ten daher, wie auch im vorliegenden Fall praktiziert,
immer Alternativen zur Sicherung der Atemwege und
Intubation, wie Larynxmasken (1, 5) bzw. Fiberoptik
bereitstehen oder eine Wach-Laryngoskopie und
-Intubation unter topischer Anisthesie erwogen wer-
den.

Beim Cri-du-chat-Syndrom wurde eine generalisierte
muskuldre Hypotonie unter Einschluf3 der pharyngea-
len Muskulatur beschrieben. Es besteht dann ein
erhohtes Risiko einer Aspiration sowie einer
Atemwegsverlegung durch Weichteile des Nasen-
Rachen-Raums (2, 6, 10). Daher muf} eine praoperati-
ve Sedierung besonders sorgfiltig abgewogen werden,
intraoperativ  ein  vorsichtiger Einsatz  von
Muskelrelaxantien erfolgen und eine verldngerte
postoperative Uberwachung gewdihrleistet werden.
Dariiber  hinaus sollte im  Rahmen der
Pramedikationsvisite erfragt werden, ob in der
Anamnese hdufig Bronchitiden vorlagen, die Hinweis
auf ein mogliches chronisches Aspirationssyndrom
sein konnen. Im vorliegenden Fall war die muskulére
Hypotonie méBig ausgeprégt. Es gab keine Hinweise
auf das Vorliegen einer chronischen Aspiration. Die
priaoperative Sedierung erfolgte ebenso wie die
Muskelrelaxierung entsprechend den Dosierungen,
die sich in den Vornarkosen des Kindes als unproble-
matisch erwiesen hatten.

Patienten mit Cri-du-chat-Syndrom konnen eine ver-
starkte Neigung zu Hypothermien aufweisen (2), der
vor allem bei lingeren Eingriffen durch ein kontinu-
ierliches intraoperatives Temperaturmonitoring sowie
entsprechende MafBnahmen zur Warmezufuhr bzw. -
erhaltung (z.B. durch erhohte Raumtemperatur,
Wirmematten, Infusionswiarmer) Rechnung getragen
werden muf}. Dariiber hinaus muf3 bei Cri-du-chat-
Patienten immer an fakultative Begleitfehlbildungen
innerer Organe gedacht werden (2, 6).
Anisthesiologisch relevant sind hier insbesondere die
in 30-50% der Fille vorkommenden kardialen
Fehlbildungen, wobei am héufigsten ein Vorhof- oder
Ventrikelseptumdefekt, ein persistierender Ductus

arteriosus oder eine Pulmonalklappenstenose beob-
achtet werden (2). Seltener kommen Mifbildungen
des ZNS, der Nieren oder des muskuloskeletalen
Systems vor.

Das Cri-du-chat-Syndrom ist ein sehr variables
Krankheitsbild, das besonders durch Fehlbildungen
der oberen Atemwege und der inneren Organe
gekennzeichnet ist. Durch eine sorgfiltige praoperati-
ve Vorbereitung in Kooperation mit anderen
Fachdisziplinen  (Padiatrie,  Kinderkardiologie,
Neurologie sowie Otorhinolaryngologie) und intra-
operative Beriicksichtigung der spezifischen Beson-
derheiten des Cri-du-chat-Syndroms sollte fiir die
perioperative Betreuung dieser Patienten mit konven-
tionellen Anésthesietechniken ein hohes Maf3 an
Sicherheit gewéhrleistet sein.

Summary: The cri-du-chat or cat’s cry syndrome is a
rare disease, characterized by multiple congenital
anomalies. Apart from the cat-like cry that gives the
name to the syndrome, malformations especially of the
larynx, heart, CNS, kidneys and the musculosceletal
system have been described. The cri-du-chat syndrome
is caused by a structural chromosomal aberration,
usually due to spontaneous gene mutation. There is no
causal therapy for the cri-du-chat syndrome. On
account of the anomalies the patients have to undergo
several surgical operations with a considerably in-
creased risk of anaesthetic complications. Especially
difficulties in intubation, caused by the laryngeal mal-
formations, may require special anaesthetic manage-
ment. In this case report we would like to present and
discuss the anaesthesiological problems and risks in
patients with a cri-du-chat syndrome.
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