Empfehlung fir die perioperative Betreuung von Patienten mit
Smith-Lemli-Opitz Syndrom

Dem Smith-Lemli-Opitz Syndrom liegt eine Stérung des letzten Enzyms der Cholesterolbiosynthese
zugrunde. Bei den meisten Kindern fuhrt dies zu einer deutlich reduzierten Cholesterol-Konzentration
im Blut und in Geweben und einer Anhaufung des 7-Dehydrocholesterols, dem direkten
Vorlaufermetabolit von Cholesterol.

Gleichzeitig kénnen wichtige Cholesterol-Abkémmlinge wie Gallensduren und Steroidhormone
vermindert sein. Die bislang einzige Therapiemdglichkeit fur Kinder mit Smith-Lemli-Opitz Syndrom
besteht in der oralen Supplementierung von Cholesterol in einer Dosis von tblicherweise 100 mg/kg/d,
wodurch sowohl die Cholesterol-Konzentrationen im Blut angehoben werden, als auch die Bildung der
pathologischen Metabolite durch Rickkopplungshemmung unterdriickt werden. In Stressituationen,
wie nach Operationen oder wahrend schwerer Infektionen, nimmt die intestinale Resorption von
Cholesterol deutlich ab, so dass die Cholesterol-Konzentrationen rasch dramatisch absinken,
insbesondere, da die Kinder meist niichtern bleiben miissen und Cholesterol nicht gegeben werden
kann.

Probleme, die bei operativen Eingriffen und Infektionen auftreten kénnen:

- Wundheilungsstérungen (auch bei milde betroffenen Patienten)

- erhohtes Risiko eines ARDS (Schocklunge)

- Gefahr einer Nebenniereninsuffizienz (vor allem schwer betroffene Patienten mit,
Cholesterolkonzentrationen < 10 mg/dl)

Empfehlungen:
- milde bis mittelschwer betroffene Patienten mit Cholesterol-Konzentrationen
> 50mg/dl, kleine Eingriffe:
préoperativ 1 x 10 mg/kg FFP (Fresh Frozen Plasma) i. v.

- milde bis mittelschwer betroffene Patienten, gréRere Eingriffe mit langerer Nichternperiode:
1x taglich 10 mg/kg FFP Uber die Zeit der Nuchternperiode,
Uberwachung der Serumelektrolyte

- schwer betroffene Patienten mit Cholesterol-Konzentrationen < 10mg/dl:
Substitution von Gluco- und Mineralocorticoiden, 10 mg/kg/d FFP Uber die Zeit
der Nichternperiode und bei parenteraler Ernahrung.

Bei allen Patienten sobald wie mdglich die orale Cholesterol- Substitution wieder beginnen.
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