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Rizomelik Kondrodisplazi Punktatali
Hastada Anestezi Yaklagimi

Anesthetic Management of the Patient with
Rhizomelic Chondrodysplasia Punktata:
Case Report

OZET Otozomal resesif genetik gecis gosteren nadir bir peroksizomal metabolizma hastalig1 olan ri-
zomelik kondrodisplazi punktatanin (RKDP) belirgin 6zellikleri, proksimal uzun kemiklerde si-
metrik kisalma (rizomeli), uzun kemiklerin metafiz ve epifizlerinde noktasal (punktat) kalsifikas-
yonlar, torasik ve lomber vertebralarda koronal fissiir, mikrosefali, tipik dismorfik yiiz, eklemler-
de hareket kisithiligy, bilateral katarakt, nobetler, ciddi solunumsal ve kardiyak sorunlar, ekzema,
agir biiytime geriligi ve psikomotor geriliktir. Prognozu kotii olan bu hastalarda anestezistin karsi-
lasacag1 en 6nemli zorluklar subglottik stenoz ve kardiyak anomalilerdir. Preoperatif hasta deger-
lendirilmesinde kardiyak, solunumsal ve nérolojik agidan ayrintili bir degerlendirme yapilmalidar.
Zor entiibasyon hazirliklar: tamamlanmali ve gastrik aspirasyon i¢in 6nlemler alinmalidir. Aneste-
zik ajanlarin se¢imi konusunda yeterli bilgi olmasa da malign hipertermi agisindan dikkatli olun-
mal1 ve 151 monitorizasyonu yapilmalidir. Bu olguda, RKDP’l1 4 aylik bebekte anestezik yaklagim
sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Anestezi, genel; anestezikler

ABSTRACT 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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izomelik kondrodisplazia punktata (RKDP), ilk olarak 1914’te Con-
radi tarafindan tanimlanmig otozomal resesif genetik gecis gosteren,
nadir bir peroksizomal metabolizma hastaligidir.! Agir otozomal re-
sesif rizomelik form (Conradi), X’e bagli dominant tip olan Conradi-Hu-
nerman tipi ve daha hafif, yeni tarif edilmis olan, genetik olarak heterojen
Sheffield tipi olmak tizere ii¢ ayr1 KDP sendromu bulunmaktadir. Bunlar
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disinda brakitelefalanjik, tibial metakarpal, hume-
ral metakarpal ve diger bir¢ok atipik formlar1 da
bulunmaktadir.?

Peroksizomlar, yaglar ve diger esansiyel biyo-
molekiillerin metabolizmas1 i¢in 50’den fazla
enzimi iceren Onemli hiicresel organellerdir.
RKDP’da peroksizomal yap: ve fonksiyon normal-
dir fakat peroksizomal PTS 2 reseptoriinii kodlayan
PEX 7 genindeki mutasyonel defekt sonucu birkag
peroksizomal enzimin aktivitesi eksiktir.>> Klinik
olarak proksimal uzun kemiklerde simetrik kisal-
ma (rizomeli), uzun kemiklerin metafiz ve epifiz-
lerinde noktasal (punktat) kalsifikasyonlar, torasik
ve lomber vertebralarda koronal fissiir ve noktasal
kalsifikasyon, mikrosefali, tipik dismorfik yiiz, ek-
lemlerde hareket kisithiligi, bilateral katarakt, no-
betler, ciddi solunumsal ve kardiyak sorunlar,
ekzema, agir biiylime geriligi ve psikomotor geri-
lik belirgin 6zellikleridir.®” Prognozu kotii olan bu
hastalar nadir olarak konjenital kalp hastaliklarina
da sahip olabilirler.?

Tani, sendroma uyan klinik 6zellikler, eritro-
sitlerde ile fibroblastlarda plazminojen miktarinin
azalmast ve fitanik asit miktarinin artmasi gibi biyo-
kimyasal bulgular ile konulmaktadir. RKDP hasta-
larinda anestezik yaklasim konusunda havayoluna
dair bazi bilgiler olmakla birlikte anestezik ajanlarin
secimi konusunda yeterli bilgi bulunmamaktadar.
Bu nedenle nadir goriilen bu hastaliga sahip birey-
lerin anestezik yanitlar1 net degildir.

Bu olgu sunumunda, bilateral konjenital kata-
rakt ameliyati gecirecek 4 aylik RKDP’li bir
hastaya anestezik yaklagim ve hasta yonetimi anla-
tilmistir.

IOLGU SUNUMU

Bir tiniversite tip fakiiltesi hastanesinde RKDP ta-
nis1 konulmus, 4 aylik, 2800 gr erkek bebege bila-
teral katarakt ameliyat1 planlandi. Hastada ciddi
gelisme geriligi, ekstremitelerde ciddi proksimal
kisalik, biletaral pesekinovarus, mikropenis, sag in-
gliinal herni, her iki alt ve iist ekstremite eklemle-
rinde kontraktiirler mevcuttu. Olgunun preoperatif
ekokardiyografik degerlendirmesinde pulmoner
stenoz tespit edilmedi. Solunum sistemi muayene-
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si normaldi. Radyografilerinde punktat kalsifikas-
yonlar, bilateral multipl bobrek taslar1 belirlendi.
Hastanin plazma fitanik asit diizeyi de yiiksek ola-
rak bulundu.

Hastaya premedikasyon uygulanmadi. EKG,
noninvazif kan basinci, pulse oksimetre, kapnograf
ve 1s1 monitorizasyonu yapildi. Kalp tepe atimi
120/dakika, arteriyel tansiyon 100/60 mmHg, ar-
teryel oksijen satiirasyonu 100°dii. Hastaya uyanik
olarak intravenoz yol agildi ve 1/5 Dekstroz soliis-
yonu baglandi. Preoksijenizasyonun ardindan, %50
05 + %50 N,O karigiminda Sevofloran ile anestezi
indiiksiyonu yapildi. Kas gevsetici kullanilmadan
yeterli kas gevsemesi saglandiktan sonra bas ve bo-
yuna nazikce pozisyon verilerek kibar bir manip-
lasyon ile 2.5 mm ID kafsiz endotrakeal tiip
kullanilarak sorunsuz bir sekilde entiibasyon yapal-
di. Entiibasyon sonrasinda ve operasyon siiresince
hemodinamik degisiklik olusturmayacak konsan-
trasyonda sevofluran ile anestezi idame ettirildi.
45-50 dakika siiren operasyonun sonunda yeterli
spontan solunum saglandiktan sonra komplikas-
yonsuz ekstiibe edilen hasta yaklagik 20 dakika der-
lenme odasinda kontrolde tutulduktan sonra
odasina gonderildi.

I TARTISMA

RKDP’l1 hastalarin %90’1nin 1,5-2 yasa kadar,
%50’sinin 6-6,5 yasa kadar yasayabildikleri White
ve ark. tarafindan bildirilmistir.® Bu olgularin ya-
samlar1 sliresince ortopedik girisimler, kardiyak
cerrahi, katarakt operasyonu ve feeding uygulan-
masi gibi sebeplerle ameliyat olmalar: gerekmekte-
dir.

RKDP’li hastalarda psikomotor gerilik, spasti-
site, bilyime geriligi, nobetler, termoregiilatuar
instabilite, beslenme gii¢liigii, tekrarlayan pnémo-
ni ve otitis media, ile yiliksek oranda bir arada go6-
rilmektedir.” Hayat1 tehdit edecek boyutlarda
multifokal prematur atriyoventrikiiler ekstrasistol-
lerin spontan gelisimde de patent foramen ovale ve
ductus arteriosus ile birliktelik gosterdigi de belir-
tilmistir. !

Preoperatif hasta degerlendirilmesinde multi-
disipliner bir yaklasim gereklidir. Ozellikle ciddi
kardiyak sorunlar, pulmoner arter stenozu, intra-
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kardiyak aberan bant mevcudiyeti ciddi aritmileri-
de beraberinde getirmektedir.® Bu nedenle kardi-
yak, solunumsal ve nérolojik acidan ayrintili bir
degerlendirme yapilmalidir. RKDP’l1 vakalarin as-
pirasyon riski tasidiklar1 belirtilmis ve buna yone-
lik gerekli 6nlemler alinmalidir.!!

RKDP’li hastalarda kemiklerde mevcut olan
kalsifiye noktalar ayni1 zamanda hyalin kartilajda
da izlenebilmektedir.'? Bu hastalikta solunum yo-
lu kartilajlarinin tutulumu ile ilgili bir siklik veril-
memekle birlikte, trakeal stenoz sebebi ile yayin-

lanan olgular gorilmektedir.'*

Bu hastalar ya-
samlarinda pek ¢ok kez genel anestezi almak zo-
runda olduklarindan, trakeal stenoz sorununun
daha 6nceki entiibasyonlara, kafl: tiip kullanimi-
na bagl olabilecegi ihtimal dahilinde olsa bile, da-
ha sik olarak tekrarli entiibasyon manevralarinin
mevcut lezyonlar arttirdigina yonelik diistinceler
hakimdir.'? Trakeada esas problem krikoid kartilaj
iizerinde bulunan kalsifiye lezyondur. Genellikle
kalsifiye lezyonlar 2-3 yer civarinda rapor edilmis-
tir. Yine de bizim olgumuzda, trakeal stenoz ola-
bilme riski dngoriilmiis ve yas itibari ile de yeni-
dogan grubunda olan hastamiza ¢esitli boyutlarda
kafsiz tiipler hazir bulundurulmustur. Olgumuzun
ilk operasyonunun olmasi ise trakeal girisimlerin
azlig1 agisindan olumlu bir faktor olarak degerlen-
dirilmistir.

Zor entiibasyon durumlarinda nerilen diger
bir nokta LMA bulundurulmasidir. Perioperatif d6-
nemde gastrik reflii ve aspirasyon riskinin oldugu
belirtilen yayinlarda mevcuttur.!! Ozellikle indiik-
siyon doneminde otorler kas gevsetici kullanimin
o6nermemektedir. Bu nedenle maske indiiksiyonu
tercih edilmelidir. Ancak hastalar i¢in uygun aglik
donemleri mutlaka ayarlanmalidir. Ayrica sistemik
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olarak bu hastalarda siddetli pulmoner arter steno-
zuna bagl kalp yetmezIligi yani sira mitokondriyal
disfonksiyona baglh laktik asidoz gelisebilecegi de
unutulmamalidir.

Subglottik stenoz ve trakeal darlik bu hasta-
larda goriilebileceginden zor entiibasyon hazirli-
g1 yapilmali ve kilograma gore hesaplanan boydan
daha kii¢tik boyutta tiip secilmelidir. Her entii-
basyon sonrasinda steroid tedavisi yapilmasi da
yazarlarca onerilmigtir. Kafli tiip kullaniminin
ilerideki entiibasyonlar1 zorlastiracak trakeal
stenozu artirabilecegi de belirtilmistir.'”> Foramen
magnum stenozu ve coronal vertebral fissiir olabi-
leceginden entiibasyon manevrasi ve bu sirada
yapilan bag-boyun hareketleri nazikce yapilmali-
dir?

Metebolizma hastaliklarinda hipoglisemiye
yatkinlhik olabileceginden dekstrozlu sivilar takil-
malidir.

Malign hipertermi gelisen RKDP’li olgu lite-
ratlirde bildirilmemistir ancak iskelet deformitele-
ri olan bu olgularda malign hipertermi agisindan
dikkatli olunmali ve 1s1 monitorizasyonu yapilma-
Ldar.

Sonug olarak, RKDP’li olgularda anesteziyolog
cesitli konjenital anomalilerin olabilecegini hatirda
tutmali; bu anomalilerin daha ¢ok santral sinir sis-
temi, kardiyovaskiiler sistem ve solunum sistemini
ilgilendirdigi i¢in hayati 6nemde oldugunu bilerek
preoperatif ve peroperatif incelemelerini yapmali-
dir. Indiiksiyon evresinden itibaren zor entiibasyo-
nu ve aspirasyon riskini de igeren intraoperatif
donemi emniyetli olarak gecirebilmek elbette pre-
operatif olarak hastanin mitkemmel hazirlanmasi-
na dayanmaktadir.
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