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G‹R‹fi

Homosistinüri otozomal resesif geçifl gösteren meta-
bolik bir hastal›kt›r. Diyetle al›nan metiyoninin homosis-
teine dönüflümünü sa¤layan enzimlerin eksikli¤inde veya
yoklu¤unda hastal›¤›n klinik ve laboratuar belirtileri or-
taya ç›kar (1). Enzimlerin fonksiyon veya miktar›ndaki
yetersizli¤e ba¤l› olarak kanda ve idrarda homosistein ile
metiyonin miktar› artar. Amino asit ve enzimatik reaksi-
yonlardaki ara ürünlerin kan düzeylerinin yükselmesi ile
tromboembolik olaylara e¤ilim artar. Çoklu organ tutulu-
mu nedeniyle hipoglisemi ve konvülziyon geliflimi de
karfl›lafl›lan komplikasyonlar aras›nda yer al›r. Homosis-
tinürili hastalarda genel anestezi alt›nda yap›lan cerrahi-
lerde tromboemboli oluflumu bildirilmifltir (2). 

Bu olgu sunumunda operasyondan önce tip I homo-
sistinüri tan›s› konulan ve bilateral lens dislokasyonu
nedeniyle lensektomi ve implantasyon cerrahisi yap›lan
hastada uygulanan anestezi yönetimini tart›flt›k. 

OLGU

Görmede azalma flikayetiyle göz hastal›klar› klini¤i-
ne baflvuran hastan›n hikayesinden, 3 sene önce flikayet-
lerinin bafllad›¤› fakat kapsaml› bir muayene ve tedavi
uygulanmad›¤› ö¤renildi. Özgeçmiflinde ve prenatal öy-
küsünde özelli¤i olmayan, anne baba 2. derece akraba
olan hastan›n soygeçmiflinden erkek kardeflinin 5 sene
önce homosistinüri tan›s› ald›¤› ve lens subluksasyonu
endikasyonuyla yap›lan operasyon s›ras›nda pulmoner
tromboemboli nedeniyle exitus oldu¤u ö¤renildi. Homo-
sistinürili kardefl öyküsü ve lens subluksasyonu olmas›
üzerine hasta preoperatif dönemde metabolizma ve ge-
netik hastal›klar› bölümlerine konsülte edildi. Yap›lan
tetkiklerde plazma homosistein düzeyi 400,0 µmol L-1

(normal: 5.5-17), metiyonin düzeyi 198,7 nmol mL-1

(normal <30), kreatin kinaz düzeyi 337 U L-1 (normal:
26-192) olarak tespit edilmesi üzerine hastaya homosis-
tinüri tan›s› konularak pridoksin (80 mg), betain (3 gr),
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ÖZET
Homosistinüri; metiyonin-homosistein metabolizmas›nda önemli rolü olan enzimlerin eksikli¤ine ba¤l› otozomal resesif geçifl

gösteren bir hastal›kt›r. Görme azl›¤› flikayetiyle göz hastal›klar› klini¤ine baflvuran 8 yafl›nda k›z hastada bilateral ektopia lentis
tespit edildi. Klinik bulgular ve serum amino asit düzeylerine bak›larak hastaya homosistinüri tan›s› konuldu. Homosistein düzeyini
azaltmak için hastaya metiyoninden fakir diyet ve medikasyon baflland›ktan sonra hasta cerrahiye al›nd›. Sendromla iliflkili çeflitli
komplikasyonlar›n ve mortalitenin önlenmesi için önlemler al›nd›. Perioperatif ve postoperatif dönemde istenmeyen bir olay geliflmedi,
hasta sorunsuz olarak taburcu edildi.
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SUMMARY
ANAESTHESIA PRACTICE IN A PATIENT WITH HOMOCYSTINURIA
PREVENTING AND MANAGEMENT OF COMPLICATIONS
Homocystinuria is an autosomal recessive disease associated with the deficiency of enzymes that play important role on

metionin-homocystein metabolic process. A 8 year old female child presented with the complaints of diminished vision and was
found to have bilateral ectopia lentis. According to clinical findings and serum amino acid levels the patient was diagnosed as
homocystinuria. She was started a metionin reduced diet combined with proper medication to reduce homocysteine levels and
then taken up for surgery. Precautions were taken in order to avoid the various complications and mortality associated with this
syndrome. During perioperative and postoperative period no complication was detected, the patient was discharged uneventfully.
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vitamin C (500 mg), hidroksikobalamin (1 mg), folik asit
(5 mg) ve asetil salisilik asit (100 mg) tedavisi baflland›.
Düflük metiyoninli diyet bafllanan hasta 7 günlük tedavisi-
nin ard›ndan preoperatif de¤erlendirmeye al›nd›. Mental
durumu normal olan hastada, lens subluksasyonu d›fl›nda
anormal muayene bulgusu saptanmad›. Preoperatif tam
kan say›m›nda hemoglobin düzeyi 15,0 gr dL-1, trombo-
sit say›s› 491000/mm3, lökosit say›s› 12000/mm3, kan
glikoz düzeyi 93 mg dL-1, protrombin zaman› 15 sn ola-
rak tespit edildi. Operasyondan 8 saat önce oral al›m›
kesilen hastaya periferik damar yolundan 90 ml st-1 h›-
z›nda kristaloid mayi infüzyonu baflland›. Operasyondan
2 saat önce az miktarda su ile oral yoldan ilaçlar› veril-
di. Yine hipoglisemiyi önlemek için 1 ml kg-1 st-1 %5
dekstroz solüsyonu, patolojik trombosit adezyonunu ön-
lemek için de 1 ml-1 kg-1 dekstran 40 infüzyonu baflland›.
Hastan›n preoperatif kan glukoz düzeyi 110 mg dL-1 ola-
rak ölçüldü. Hastaya herhangi bir premedikasyon uygu-
lanmad›. 

Operasyon odas›na al›nan hasta monitörize edildi.
Kalp at›m h›z› 98 at›m dk-1, solunum say›s› 15 dk-1, non-
invaziv kan bas›nc› 110/72 mmHg, SpO2 %99, vücut s›-
cakl›¤› 37 °C olarak ölçüldü. Tromboemboli oluflumunu
engellemek için hastan›n her iki alt ekstremitesi elastik
bandajla sar›ld›. 

‹ndüksiyon için intravenöz (iv) yoldan 2.5 mg kg-1

propofol, 0.6 mg kg-1 roküronyum ve 1 µg kg-1 fentanil
kullan›ld›. Yeterli kas gevflekli¤i sa¤land›ktan sonra 6.5
no’lu endotrakeal tüple entübasyon yap›ld›. Anestezi
idamesinde %2 sevofluran %50 O2-%50 hava kar›fl›m›
içinde olacak flekilde kullan›ld›. Operasyon süresince
hastan›n vital bulgular› stabil seyretti. Perioperatif kan
glukoz düzeyi 107 mg dL-1 olarak ölçüldü. Yaklafl›k 130
dakika süren ifllemden sonra roküronyumun revers edil-
mesi için 0.01 mg kg-1 atropin, 0.03 mg kg-1 neostigmin
kullan›ld›. Ekstübasyonda sorun olmayan hasta ay›lma
odas›na al›nd›. Dekstran ve dekstroz solüsyonu infüzyo-
nuna ay›lmada odas›nda da devam edildi. Hastan›n pos-
toperatif kan glukoz düzeyinin 98 mg dL-1 oldu¤u tespit
edildi. Vital bulgular› stabil olan hasta servise gönderil-
di, izleminde sorun olmayan hasta postoperatif üçüncü
gün taburcu edildi. 

TARTIfiMA

Homosistinüri otozomal resesif geçifl gösteren meta-
bolik bir hastal›kt›r. Hastal›¤›n insidans› 1/100000-
1/200000 aras›ndad›r. Diyetle al›nan metiyoninin homo-
sisteine çevrilmesinde görevli enzimlerin eksik sentez-
lenmesi veya sentezlenememesi durumunda hastal›¤›n
klinik belirtileri ortaya ç›kar. ‹fllevi bozuk olan enzime
göre hastal›¤›n üç tipi vard›r, en s›k görülen tip sistatiyo-

nin beta sentaz enzimi eksikli¤inde ortaya ç›kan tip I
homosistinüridir (1). Fazla miktarda oluflan amino asit-
ler ba¤ dokusu, kaslar, santral sinir sistemi ve kardiyo-
vasküler sistem baflta olmak üzere tüm vücutta birikir. 

Homosistinüri hastalar›n›n fizik muayenelerinde; ek-
topia lentis, spinal osteoporoz, araknodaktili, kifoskol-
yoz, pektus ekskavatum, genu valgum gibi deformiteler
görülebilir. Hastalar›n yaklafl›k %60’›nda mental retar-
dasyon görülmektedir (3). Hastam›zda ise ektopia lentis
d›fl›nda herhangi bir fizik muayene bulgusu ve mental
retardasyon tespit edilmedi. 

Homosistinüri hastalar›nda en ciddi komplikasyon
arter ve venlerde herhangi bir yaflta ortaya ç›kabilen
tromboembolizmdir (4). Serebrovasküler oklüzyon, pul-
moner emboli, koroner iskemi, mikroemboliler yaflam›
tehdit edici düzeyde olabilir. Koagülasyon faktörlerinde
aktivite art›fl›, endotelde yer alan antitrombotik faktörle-
rin ve endotel kaynakl› nitrik oksitin azalmas›, platelet
yap›flkanl›¤›n›n artmas›, normal düzeyin üstüne ç›kan
amino asit metabolitlerinin kan vizkozitesini art›rmas›
gibi faktörler tromboemboli gelifliminde rol oynamakta-
d›r (5). Tromboemboli riskini azaltmak için metiyonin-
den fakir diyet uygulanarak al›m azalt›lmal›, preoperatif
dönemde yeterli hidrasyon sa¤lanmal› ve profilaktik te-
davide düflük doz asetil salsilik asit, dipiridamol, düflük
molekül a¤›rl›kl› heparin gibi ilaçlar kullan›lmal›d›r. Ol-
gumuzda tromboemboli riskini en aza indirmek için di-
yet uyguland›, asetil salisilik asit tedavisine baflland›,
preoperatif kristaloid infüzyonuna bafllanarak hemodi-
lüsyon sa¤land›, mikroemboli oluflturma riski bulundu-
¤undan N2O kullan›lmad› ve alt ekstremitelerde venöz
göllenmeyi önlemek amac›yla elastik bandaj uyguland›. 

Homosistinürili hastalarda yüksek miktarlardaki me-
tiyonin ve homosistein gibi amino asitler insülin sal›n›-
m›nda art›fla neden olarak hipoglisemi riskini ortaya ç›-
kar›r (3). Hastalar›n s›k aral›klara beslenmesi, düzenli
kan flekeri düzeyi takibi yap›lmas› ve perioperatif dö-
nemde dekstroz içeren s›v›lar›n infüzyonu ile hipoglise-
mi önlenebilir. Olgumuzda hipoglisemik bir durumla
karfl›laflmamak için gerekli önlemleri ald›k ve kan flekeri
düzeyi takibi yaparak riski en aza indirmeye çal›flt›k.

Homosistinürili hastalardaki genel anestezi uygula-
mas›nda N2O kullan›lmas› ile metiyonin sentezinin inhi-
be oldu¤u ve homosistein düzeyinin artt›¤›n› gösteren
çal›flmalar bulunmaktad›r (6). Badner ve ark. (7) N2O
kullan›m›n›n homosistein düzeyini yükselterek postope-
ratif miyokard iskemisi oluflumunu art›rd›¤›n› bildirmifl-
tir. Olgumuzda N2O kullan›m›ndan kaç›n›larak; anestezi
idamesi için %50 O2-%50 hava kar›fl›m› içinde %2 se-
voflurane, analjezik olarak da iv 1 µg kg-1 fentanil kul-
land›k. 
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Sonuç olarak; homosistinüri nadir görülen bir hasta-
l›k olmakla birlikte, bu hasta grubunda cerrahi gerekti-
ren oküler sorunlarla s›kça karfl›lafl›lmaktad›r. Homosis-
tinürili hastalar›n anestezi uygulamas›nda yaflam› tehdit
eden komplikasyonlar ortaya ç›kabilmektedir. Bu ne-
denle kan vizkozitesinin azalt›lmas›, periferik perfüzyo-
nun art›r›lmas›, venöz dönüflün normal düzeyde sürdü-
rülmesi, potansiyel koagülasyon bozukluklar›n›n profi-
laktik tedavisi, dehidratasyon ve hipogliseminin önlen-
mesi sorunsuz anestezi uygulamas› için gereklidir. 
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