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OZET

Homosistiniiri; metiyonin-homosistein metabolizmasinda énemli rolii olan enzimlerin eksikligine bagl otozomal resesif gecis
gosteren bir hastaliktir. Gorme azligi sikayetiyle goz hastaliklar: klinigine bagvuran 8 yasinda kiz hastada bilateral ektopia lentis
tespit edildi. Klinik bulgular ve serum amino asit diizeylerine bakilarak hastaya homosistiniiri tanist konuldu. Homosistein diizeyini
azaltmak i¢in hastaya metiyoninden fakir diyet ve medikasyon baslandiktan sonra hasta cerrahiye alindi. Sendromla iliskili ¢egitli
komplikasyonlarin ve mortalitenin dnlenmesi icin énlemler alindi. Perioperatif ve postoperatif donemde istenmeyen bir olay gelismedi,
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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GIRIS

Homosistiniiri otozomal resesif gecis gosteren meta-
bolik bir hastaliktir. Diyetle alinan metiyoninin homosis-
teine doniisiimiinii saglayan enzimlerin eksikliginde veya
yoklugunda hastaligin klinik ve laboratuar belirtileri or-
taya cikar (1). Enzimlerin fonksiyon veya miktarindaki
yetersizlige baglh olarak kanda ve idrarda homosistein ile
metiyonin miktar1 artar. Amino asit ve enzimatik reaksi-
yonlardaki ara tirtinlerin kan diizeylerinin yiikselmesi ile
tromboembolik olaylara egilim artar. Coklu organ tutulu-
mu nedeniyle hipoglisemi ve konviilziyon gelisimi de
karsilasilan komplikasyonlar arasinda yer alir. Homosis-
tiniirili hastalarda genel anestezi altinda yapilan cerrahi-
lerde tromboemboli olusumu bildirilmistir (2).

Bu olgu sunumunda operasyondan nce tip I homo-
sistiniiri tanis1 konulan ve bilateral lens dislokasyonu
nedeniyle lensektomi ve implantasyon cerrahisi yapilan
hastada uygulanan anestezi yonetimini tartigtik.
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OLGU

Gormede azalma sikayetiyle goz hastaliklari klinigi-
ne bagvuran hastanin hikayesinden, 3 sene once sikayet-
lerinin basladig1 fakat kapsamli bir muayene ve tedavi
uygulanmadig1 6grenildi. Ozgecmisinde ve prenatal dy-
kiisiinde 6zelligi olmayan, anne baba 2. derece akraba
olan hastanin soyge¢misinden erkek kardesinin 5 sene
once homosistiniiri tanisi aldig1 ve lens subluksasyonu
endikasyonuyla yapilan operasyon sirasinda pulmoner
tromboemboli nedeniyle exitus oldugu 6grenildi. Homo-
sistiniirili kardes oykiisii ve lens subluksasyonu olmasi
iizerine hasta preoperatif donemde metabolizma ve ge-
netik hastaliklar1 boliimlerine konsiilte edildi. Yapilan
tetkiklerde plazma homosistein diizeyi 400,0 pmol L
(normal: 5.5-17), metiyonin diizeyi 198,7 nmol mL"
(normal <30), kreatin kinaz diizeyi 337 U L' (normal:
26-192) olarak tespit edilmesi iizerine hastaya homosis-
tiniiri tanist konularak pridoksin (80 mg), betain (3 gr),
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vitamin C (500 mg), hidroksikobalamin (1 mg), folik asit
(5 mg) ve asetil salisilik asit (100 mg) tedavisi baslandi.
Diisiik metiyoninli diyet baslanan hasta 7 giinliik tedavisi-
nin ardindan preoperatif degerlendirmeye alindi. Mental
durumu normal olan hastada, lens subluksasyonu diginda
anormal muayene bulgusu saptanmadi. Preoperatif tam
kan sayiminda hemoglobin diizeyi 15,0 gr dL', trombo-
sit sayis1 491000/mm’, 16kosit sayis1 12000/mm’, kan
glikoz diizeyi 93 mg dL", protrombin zaman 15 sn ola-
rak tespit edildi. Operasyondan 8 saat dnce oral alimi
kesilen hastaya periferik damar yolundan 90 ml st hi-
zinda kristaloid mayi infiizyonu baglandi. Operasyondan
2 saat Once az miktarda su ile oral yoldan ilaclar1 veril-
di. Yine hipoglisemiyi 6nlemek icin 1 ml kg" st' %5
dekstroz soliisyonu, patolojik trombosit adezyonunu 6n-
lemek icin de 1 ml" kg dekstran 40 infiizyonu baslandi.
Hastanin preoperatif kan glukoz diizeyi 110 mg dL™' ola-
rak olgiildii. Hastaya herhangi bir premedikasyon uygu-
lanmadi.

Operasyon odasina alinan hasta monitorize edildi.
Kalp atim hiz1 98 atim dk™', solunum sayis1 15 dk', non-
invaziv kan basinci 110/72 mmHg, SpO, %99, viicut s1-
caklig1 37 °C olarak o6lg¢iildii. Tromboemboli olusumunu
engellemek icin hastanin her iki alt ekstremitesi elastik
bandajla sarildu.

Indiiksiyon icin intravensz (iv) yoldan 2.5 mg kg
propofol, 0.6 mg kg' rokiironyum ve 1 pg kg fentanil
kullanildi. Yeterli kas gevsekligi saglandiktan sonra 6.5
no’lu endotrakeal tiiple entiibasyon yapildi. Anestezi
idamesinde %2 sevofluran %50 O,-%50 hava karigimi
icinde olacak sekilde kullanildi. Operasyon siiresince
hastanin vital bulgular1 stabil seyretti. Perioperatif kan
glukoz diizeyi 107 mg dL"' olarak 6l¢iildii. Yaklagik 130
dakika siiren iglemden sonra rokiironyumun revers edil-
mesi i¢in 0.01 mg kg" atropin, 0.03 mg kg' neostigmin
kullanildi. Ekstiibasyonda sorun olmayan hasta ayilma
odasma alindi. Dekstran ve dekstroz soliisyonu infiizyo-
nuna ayilmada odasinda da devam edildi. Hastanin pos-
toperatif kan glukoz diizeyinin 98 mg dL"' oldugu tespit
edildi. Vital bulgular stabil olan hasta servise gonderil-
di, izleminde sorun olmayan hasta postoperatif iiciincii
giin taburcu edildi.

TARTISMA

Homosistiniiri otozomal resesif gecis gosteren meta-
bolik bir hastaliktir. Hastaligin insidans1 1/100000-
1/200000 arasindadir. Diyetle alinan metiyoninin homo-
sisteine cevrilmesinde gorevli enzimlerin eksik sentez-
lenmesi veya sentezlenememesi durumunda hastaligin
klinik belirtileri ortaya cikar. Islevi bozuk olan enzime
gore hastaligin iig tipi vardir, en sik goriilen tip sistatiyo-
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nin beta sentaz enzimi eksikliginde ortaya ¢ikan tip I
homosistiniiridir (1). Fazla miktarda olusan amino asit-
ler bag dokusu, kaslar, santral sinir sistemi ve kardiyo-
vaskiiler sistem bagta olmak iizere tiim viicutta birikir.

Homosistiniiri hastalarinin fizik muayenelerinde; ek-
topia lentis, spinal osteoporoz, araknodaktili, kifoskol-
yoz, pektus ekskavatum, genu valgum gibi deformiteler
goriilebilir. Hastalarin yaklasik %60’ imnda mental retar-
dasyon goriilmektedir (3). Hastamizda ise ektopia lentis
disinda herhangi bir fizik muayene bulgusu ve mental
retardasyon tespit edilmedi.

Homosistiniiri hastalarinda en ciddi komplikasyon
arter ve venlerde herhangi bir yasta ortaya c¢ikabilen
tromboembolizmdir (4). Serebrovaskiiler okliizyon, pul-
moner emboli, koroner iskemi, mikroemboliler yagami
tehdit edici diizeyde olabilir. Koagiilasyon faktorlerinde
aktivite artig1, endotelde yer alan antitrombotik faktorle-
rin ve endotel kaynakli nitrik oksitin azalmasi, platelet
yapiskanliginin artmasi, normal diizeyin iistiine ¢ikan
amino asit metabolitlerinin kan vizkozitesini artirmasi
gibi faktorler tromboemboli gelisiminde rol oynamakta-
dir (5). Tromboemboli riskini azaltmak i¢in metiyonin-
den fakir diyet uygulanarak alim azaltilmali, preoperatif
donemde yeterli hidrasyon saglanmali ve profilaktik te-
davide diisiik doz asetil salsilik asit, dipiridamol, diisiik
molekiil agirlikli heparin gibi ilaglar kullanilmalidir. Ol-
gumuzda tromboemboli riskini en aza indirmek i¢in di-
yet uygulandi, asetil salisilik asit tedavisine baslandi,
preoperatif kristaloid infiizyonuna baslanarak hemodi-
liisyon saglandi, mikroemboli olusturma riski bulundu-
gundan N,O kullanilmad: ve alt ekstremitelerde venoz
gollenmeyi dnlemek amaciyla elastik bandaj uygulandi.

Homosistiniirili hastalarda yiiksek miktarlardaki me-
tiyonin ve homosistein gibi amino asitler insiilin salini-
minda artisa neden olarak hipoglisemi riskini ortaya ¢1-
karir (3). Hastalarin sik araliklara beslenmesi, diizenli
kan sekeri diizeyi takibi yapilmasi1 ve perioperatif do-
nemde dekstroz iceren sivilarin infiizyonu ile hipoglise-
mi Onlenebilir. Olgumuzda hipoglisemik bir durumla
karsilasmamak icin gerekli 6nlemleri aldik ve kan sekeri
diizeyi takibi yaparak riski en aza indirmeye ¢alistik.

Homosistiniirili hastalardaki genel anestezi uygula-
masinda N,O kullanilmas: ile metiyonin sentezinin inhi-
be oldugu ve homosistein diizeyinin arttigini gosteren
calismalar bulunmaktadir (6). Badner ve ark. (7) N,O
kullaniminin homosistein diizeyini yiikselterek postope-
ratif miyokard iskemisi olusumunu artirdigini bildirmis-
tir. Olgumuzda N,O kullamimindan kaginilarak; anestezi
idamesi i¢in %50 O,-%50 hava karigimi icinde %2 se-
voflurane, analjezik olarak da iv 1 pg kg fentanil kul-
landik.
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Sonug olarak; homosistiniiri nadir goriilen bir hasta-
lik olmakla birlikte, bu hasta grubunda cerrahi gerekti-
ren okiiler sorunlarla sik¢a karsilagilmaktadir. Homosis-
tinilirili hastalarin anestezi uygulamasinda yasami tehdit
eden komplikasyonlar ortaya ¢ikabilmektedir. Bu ne-
denle kan vizkozitesinin azaltilmasi, periferik perfiizyo-
nun artirilmasi, vendz doniisiin normal diizeyde siirdii-
riilmesi, potansiyel koagiilasyon bozukluklarinin profi-
laktik tedavisi, dehidratasyon ve hipogliseminin 6nlen-
mesi sorunsuz anestezi uygulamasi i¢in gereklidir.
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