
izomelik kondrodisplazia punktata (RKDP), ilk olarak 1914’te Con-
radi tarafından tanımlanmış otozomal resesif genetik geçiş gösteren,
nadir bir peroksizomal metabolizma hastalığıdır.1 Ağır otozomal re-

sesif rizomelik form (Conradi), X’e bağlı dominant tip olan Conradi-Hu-
nerman tipi ve daha hafif, yeni tarif edilmiş olan, genetik olarak heterojen
Sheffield tipi olmak üzere üç ayrı KDP sendromu bulunmaktadır. Bunlar
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ÖÖZZEETT  Oto zo mal re se sif ge ne tik ge çiş gös te ren na dir bir pe rok si zo mal me ta bo liz ma has ta lı ğı olan ri -
zo me lik kon dro disp la zi punk ta ta nın (RKDP) be lir gin özel lik le ri, prok si mal uzun ke mik ler de si -
met rik kı sal ma (ri zo me li), uzun ke mik le rin me ta fiz ve epi fiz le rin de nok ta sal (punk tat) kal si fi kas -
yon lar, to ra sik ve lom ber ver teb ra lar da ko ro nal fis sür, mik ro se fa li, ti pik dis mor fik yüz, ek lem ler -
de ha re ket kı sıt lı lı ğı, bi la te ral ka ta rakt, nö bet ler, cid di so lu num sal ve kar di yak so run lar, ek ze ma,
ağır bü yü me ge ri li ği ve psi ko mo tor ge ri lik tir. Prog no zu kö tü olan bu has ta lar da anes te zis tin kar şı -
la şa ca ğı en önem li zor luk lar subg lot tik ste noz ve kar di yak ano ma li ler dir. Pre o pe ra tif has ta de ğer -
len di ril me sin de kar di yak, so lu num sal ve nö ro lo jik açı dan ay rın tı lı bir de ğer len dir me ya pıl ma lı dır.
Zor en tü bas yon ha zır lık la rı ta mam lan ma lı ve gas trik as pi ras yon için ön lem ler alın ma lı dır. Anes te -
zik ajan la rın se çi mi ko nu sun da ye ter li bil gi ol ma sa da ma lign hi per ter mi açı sın dan dik kat li olun -
ma lı ve ısı mo ni to ri zas yo nu ya pıl ma lı dır. Bu ol gu da, RKDP’lı 4 ay lık be bek te anes te zik yak la şım
su nul muş tur.

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Anestezi, genel; anestezikler     

AABBSS  TTRRAACCTT  Rhizomelic Chondrodysplasia punctata (RCDP) is a rare autosomal recessive peroxi-
somal metabolic syndrome characterized  by symmetrical proximal shortening of the upper and
lower limbs (rhisomeli), calsified stippling of the metaphysies and epiphysies in the long extremi-
tiy bones (punctation), coronal fissure  on the thorasic and lumbar vertebraes, microcefalia, typical
dysmorphic face, limited joint movements, bilateral cataracts, seizures, severe respiratory and car-
diac problems, eczema, severe growth most and  psychomotor retardation. The most important
problems for the anesthesist for this poor prognostical disease are subglottic stenosis and cardiac ab-
normalities. Cardiac, respiratory and neurological systems should be assesed in the detail preoper-
atively. Preparations for difficult intubation and gastric aspiration must be completed. While there
is no sufficient data for the preferance of anesthetic agents, precautions should be performed against
malign hypertermia and temprature should be monitored. Here it was reported the anesthetic man-
agement of a 4 months old baby with RCPD.
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dı şın da bra ki te le fa lan jik, ti bi al me ta kar pal, hu me -
ral me ta kar pal ve di ğer bir çok ati pik form la rı da
bu lun mak ta dır.2

Pe rok si zom lar, yağ lar ve di ğer esan si yel bi yo -
mo le kül le rin me ta bo liz ma sı için 50’den faz la 
en zi mi içe ren önem li hüc re sel or ga nel ler dir.
RKDP’da pe rok si zo mal ya pı ve fonk si yon nor mal -
dir fa kat pe rok si zo mal PTS 2 re sep tö rü nü kod la yan
PEX 7 ge nin de ki mu tas yo nel de fekt so nu cu bir kaç
pe rok si zo mal en zi min ak ti vi te si ek sik tir.3-5 Kli nik
ola rak prok si mal uzun ke mik ler de si met rik kı sal -
ma (ri zo me li), uzun ke mik le rin me ta fiz ve epi fiz -
le rin de nok ta sal (punk tat) kal si fi kas yon lar, to ra sik
ve lom ber ver teb ra lar da ko ro nal fis sür ve nok ta sal
kal si fi kas yon, mik ro se fa li, ti pik dis mor fik yüz, ek-
lem ler de ha re ket kı sıt lı lı ğı, bi la te ral ka ta rakt, nö-
bet ler, cid di so lu num sal ve kar di yak so run lar,
ek ze ma, ağır bü yü me ge ri li ği ve psi ko mo tor ge ri -
lik be lir gin özel lik le ri dir.6,7 Prog no zu kö tü olan bu
has ta lar na dir ola rak kon je ni tal kalp has ta lık la rı na
da sa hip ola bi lir ler.8

Ta nı, sen dro ma uyan kli nik özel lik ler, erit ro -
sit ler de ile fib rob last lar da plaz mi no jen mik ta rı nın
azal ma sı ve fi ta nik asit mik ta rı nın art ma sı gi bi bi yo-
kim ya sal bul gu lar ile ko nul mak ta dır. RKDP has ta -
la rın da anes te zik yak la şım ko nu sun da ha va yo lu na
da ir ba zı bil gi ler ol mak la bir lik te anes te zik ajan la rın
se çi mi ko nu sun da ye ter li bil gi bu lun ma mak ta dır.
Bu ne den le na dir gö rü len bu has ta lı ğa sa hip bi rey -
le rin anes te zik ya nıt la rı net de ğil dir.

Bu ol gu su nu mun da, bi la te ral kon je ni tal ka ta -
rakt ame li ya tı ge çi re cek 4 ay lık RKDP’li bir 
has ta ya anes te zik yak la şım ve has ta yö ne ti mi an la -
tıl mış tır.

OL GU SU NU MU
Bir üni ver si te tıp fa kül te si has ta ne sin de RKDP ta-
nı sı ko nul muş, 4 ay lık, 2800 gr er kek be be ğe bi la -
te ral ka ta rakt ame li ya tı plan lan dı. Has ta da cid di
ge liş me ge ri li ği, eks tre mi te ler de cid di prok si mal 
kı sa lık, bi le ta ral pe se ki no va rus, mik ro pe nis, sağ in-
gü i nal her ni, her iki alt ve üst eks tre mi te ek lem le -
rin de kon trak tür ler mev cut tu. Ol gu nun pre o pe ra tif
eko kar di yog ra fik de ğer len dir me sin de pul mo ner
ste noz tes pit edil me di. So lu num sis te mi mu a ye ne -

si nor mal di. Rad yog ra fi le rin de punk tat kal si fi kas -
yon lar, bi la te ral mul tipl böb rek taş la rı be lir len di.
Has ta nın plaz ma fi ta nik asit dü ze yi de yük sek ola-
rak bu lun du. 

Has ta ya pre me di kas yon uy gu lan ma dı. EKG,
no nin va zif kan ba sın cı, pul se ok si met re, kap nog raf
ve ısı mo ni to ri zas yo nu ya pıl dı. Kalp te pe atı mı
120/da ki ka, ar te ri yel tan si yon 100/60 mmHg, ar-
ter yel ok si jen sa tü ras yo nu 100’dü. Has ta ya uya nık
ola rak in tra ve nöz yol açıl dı ve 1/5 Deks troz so lüs -
yo nu baş lan dı. Pre ok si je ni zas yo nun ar dın dan, %50
O2 + %50 N2O ka rı şı mın da Se vof lo ran ile anes te zi
in dük si yo nu ya pıl dı. Kas gev şe ti ci kul la nıl ma dan
ye ter li kas gev şe me si sağ lan dık tan son ra baş ve bo-
yu na na zik çe po zis yon ve ri le rek ki bar bir ma nip -
las yon ile 2.5 mm ID kaf sız en dot ra ke al tüp
kul la nı la rak so run suz bir şekil de en tü bas yon ya pıl -
dı. En tü bas yon son ra sın da ve ope ras yon sü re sin ce
he mo di na mik de ği şik lik oluş tur ma ya cak kon san -
tras yon da se vof lu ran ile anes te zi ida me et ti ril di.
45-50 da ki ka sü ren ope ras yo nun so nun da ye ter li
spon tan so lu num sağ lan dık tan son ra komp li kas -
yon suz eks tü be edi len has ta yak la şık 20 da ki ka der-
len me oda sın da kon trol de tu tul duk tan son ra
oda sı na gön de ril di.

TAR TIŞ MA
RKDP’lı has ta la rın %90’ı nın 1,5-2 ya şa ka dar,
%50’si nin 6-6,5 ya şa ka dar ya şa ya bil dik le ri Whi te
ve ar k. ta ra fın dan bil di ril miş tir.6 Bu ol gu la rın ya-
şam la rı sü re sin ce or to pe dik gi ri şim ler, kar di yak
cer ra hi, ka ta rakt ope ras yo nu ve fe e ding uy gu lan -
ma sı gi bi se bep ler le ame li yat ol ma la rı ge rek mek te -
dir.

RKDP’li has ta lar da psi ko mo tor ge ri lik, spas ti -
si te, bü yü me ge ri li ği, nö bet ler, ter mo re gü la tu ar
ins ta bi li te, bes len me güç lü ğü, tek rar la yan pnö mo -
ni ve oti tis me di a, ile yük sek oran da bir ara da gö-
rül mek te dir.9 Ha ya tı teh dit ede cek bo yut lar da
mul ti fo kal pre ma tur at ri yo ven tri kü ler eks tra sis tol -
le rin spon tan ge li şim de de pa tent fo ra men ova le ve
duc tus ar te ri o sus ile bir lik te lik gös ter di ği de be lir -
til miş tir.10

Pre o pe ra tif has ta de ğer len di ril me sin de mul ti -
di sip li ner bir yak la şım ge rek li dir. Özel lik le cid di
kar di yak so run lar, pul mo ner ar ter ste no zu, in tra -
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kar di yak abe ran bant mev cu di ye ti cid di arit mi le ri -
de be ra be rin de ge tir mek te dir.8 Bu ne den le kar di -
yak, so lu num sal ve nö ro lo jik açı dan ay rın tı lı bir
de ğer len dir me ya pıl ma lı dır. RKDP’lı va ka la rın as -
pi ras yon ris ki ta şı dık la rı be lir til miş ve bu na yö ne -
lik ge rek li ön lem ler alın ma lı dır.11

RKDP’li has ta lar da ke mik ler de mev cut olan
kal si fi ye nok ta lar ay nı za man da hya lin kar ti laj da
da iz le ne bil mek te dir.12 Bu has ta lık ta so lu num yo -
lu kar ti laj la rı nın tu tu lu mu ile il gi li bir sık lık ve ril -
me mek le bir lik te, tra ke al ste noz se be bi ile ya yın -
la nan ol gu lar gö rül mek te dir.12-14 Bu has ta lar ya-
şam la rın da pek çok kez ge nel anes te zi al mak zo-
run da ol duk la rın dan, tra ke al ste noz so ru nu nun
da ha ön ce ki en tü bas yon la ra, kaf lı tüp kul la nı mı -
na bağ lı ola bi le ce ği ih ti mal da hi lin de ol sa bi le, da -
ha sık ola rak tek rar lı en tü bas yon ma nev ra la rı nın
mev cut lez yon la rı art tır dı ğı na yö ne lik dü şün ce ler
ha kim dir.12 Tra ke a da esas prob lem kri ko id kar ti laj
üze rin de bu lu nan kal si fi ye lez yon dur. Ge nel lik le
kal si fi ye lez yon lar 2-3 yer ci va rın da ra por edil miş-
tir. Yi ne de bi zim ol gu muz da, tra ke al ste noz ola-
bil me ris ki ön gö rül müş ve yaş iti ba ri ile de ye ni -
do ğan gru bun da olan has ta mı za çe şit li bo yut lar da
kaf sız tüp ler ha zır bu lun du rul muş tur. Ol gu mu zun
ilk ope ras yo nu nun ol ma sı ise tra ke al gi ri şim le rin
az lı ğı açı sın dan olum lu bir fak tör ola rak de ğer len -
di ril miş tir. 

Zor en tü bas yon du rum la rın da öne ri len di ğer
bir nok ta LMA bu lun du rul ma sı dır. Pe ri o pe ra tif dö-
nem de gas trik ref lü ve as pi ras yon ris ki nin ol du ğu
be lir ti len ya yın lar da mev cut tur.11 Özel lik le in dük -
si yon dö ne min de otör ler kas gev şe ti ci kul la nı mı nı
öner me mek te dir. Bu ne den le mas ke in dük si yo nu
ter cih edil me li dir. An cak has ta lar için uy gun aç lık
dö nem le ri mut la ka ayar lan ma lı dır. Ay rı ca sis te mik

ola rak bu has ta lar da şid det li pul mo ner ar ter ste no -
zu na bağ lı kalp yet mez li ği ya nı sı ra mi to kon dri yal
dis fonk si yo na bağ lı lak tik asi doz ge li şe bi le ce ği de
unu tul ma ma lı dır.

Subg lot tik ste noz ve tra ke al dar lık bu has ta -
lar da gö rü le bi le ce ğin den zor en tü bas yon ha zır lı -
ğı ya pıl ma lı ve ki log ra ma gö re he sap la nan boy dan
da ha kü çük bo yut ta tüp se çil me li dir. Her en tü -
bas yon son ra sın da ste ro id te da vi si ya pıl ma sı da
ya zar lar ca öne ril miş tir. Kaf lı tüp kul la nı mı nın 
ile ri de ki en tü bas yon la rı zor laş tı ra cak tra ke al 
ste no zu ar tı ra bi le ce ği de be lir til miş tir.12 Fo ra men
mag num ste no zu ve co ro nal ver teb ral fis sür ola bi-
le ce ğin den en tü bas yon ma nev ra sı ve bu sı ra da 
ya pı lan baş-bo yun ha re ket le ri na zik çe ya pıl ma lı -
dır.2

Me te bo liz ma has ta lık la rın da hi pog li se mi ye
yat kın lık ola bi le ce ğin den deks troz lu sı vı lar ta kıl -
ma lı dır.

Ma lign hi per ter mi ge li şen RKDP’li ol gu li te -
ra tür de bil di ril me miş tir an cak is ke let de for mi te le -
ri olan bu ol gu lar da ma lign hi per ter mi açı sın dan
dik kat li olun ma lı ve ısı mo ni to ri zas yo nu ya pıl ma -
lı dır.

So nuç ola rak, RKDP’li ol gu lar da anes te zi yo log
çe şit li kon je ni tal ano ma li le rin ola bi le ce ği ni ha tır da
tut ma lı; bu ano ma li le rin da ha çok san tral si nir sis-
te mi, kar di yo vas kü ler sis tem ve so lu num sis te mi ni
il gi len dir di ği için ha ya ti önem de ol du ğu nu bi le rek
pre o pe ra tif ve pe ro pe ra tif in ce le me le ri ni yap ma lı -
dır. İndük si yon ev re sin den iti ba ren zor en tü bas yo -
nu ve as pi ras yon ris ki ni de içe ren in tra o pe ra tif
dö ne mi em ni yet li ola rak ge çi re bil mek el bet te pre -
o pe ra tif ola rak has ta nın mü kem mel ha zır lan ma sı -
na da yan mak ta dır.
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