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OLGU SUNUMU / CASE REPORT
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OZET

Rett sendromu gelisimsel ve norolojik bozuklarla seyreden X kromozomundan kodlanan MECP2 gen mutasyonuyla ortaya
ctkan bir hastaliktir. Erken yaslarda baglayan gelisimsel gerileme, EEG anormallikleri, epileptik nobet, mental retardasyonun eslik
ettigi santral tutulumlu bir hastaliktir. Bunun yani sira ortopedik, solunumsal ve kardiyak sorunlarda goriilebilmektedir. Uzanmig
QT siiresi, skolyoz, apne, kaseksi bu sendromlu ¢ocuklarda sik goriiliir ve bu nedenle anestezi uygulamasinda ézen ve dikkat
gerektir. Bu olgu sunumunda, Rett sendromu olan ¢ocuk hastada perioperatif anestezik yaklagimi, riskleri ve sik karsilagilabilecek
durumlari paylastik.

ANAHTAR KELIMELER: Rett sendromu, Zor havayolu, Aritmi, Solunum distresi, Malign hipertermi

SUMMARY

Rett syndrome is a developmental and neurological disease characterized by defective X and is caused by mutations in the
gene MECP2 coded chromosomes. It is a central involvement diesase that starts in the early developmental years, together along
with EEG abnormalities, seizures, mental retardation. Orthopedic, respiratory and cardiac problems can also be seen. Prolonged
QOT, scoliosis, apnea, cachexia is common in children with this syndrome and requires significant anesthesia care and attention. In

this case, we emphasized the anesthetic management of a Rett Syndrome child, its possible risks and problems.
KEY WORDS: Rett syndrome, Difficult airway, Aryhtmia, Respiratory distress, Malign hyperthermia

GIRIS

Rett sendromu (RS) ilk kez Avusturyali pediyatrist
Andreas Rett tarafindan 1966'da "¢ocuklukta beyin atro-
fisi" olarak tanimlamigtir. Rett sendromu, beynin gri
maddesinin noro-gelisimsel bozuklugudur. X kromozo-
munda yerlesimli metil-sitosin-guanozin baglayici pro-
tein 2 (MECP2) sentezleyen gendeki mutasyon sonucu
olusur. Erkek fetiislarda, X kromozomu {izerindeki ko-
numu ve MECP2 proteinine olan gereksiniminden dola-
y1 anne karninda oliimciil seyreder. MECP2 nin kaybuy-
la lokus serelousdaki hiicrelerin islevi degisir, boylece
serebral korteks ve hipokampus noradrenerjik innervas-
yonu etkilenir (1). RS tanisi, klasik semptomlarin ve
bulgularin erken donemde taninmasiyla klinik olarak
konulmaktadir (2). Norolojik sistem bulgulart; gelisim-
sel gerileme, mental retardasyon, epileptik nobet ve
EEG anormallikleridir. Tan1 icin MECP2 gen mutasyo-
nu hastaligin tanisinin dogrulanmasi agisindan uygulan-

malidir (3). RS olgularda %22-25 oraninda ani 6liim ris-
ki mevcuttur (4). EKG bozukluklari, uzamis QT sendro-
mu ve zayif otonomik innervasyon sonucu olusabilecek
kardiyak artimiler, takipne ve apne gibi respiratuvar ne-
denler ani 6liim nedenleri arasindadir (5).

Santral sinir sistemi deformitelerine ek olarak orto-
pedik deformiteler 6zellikle skolyoz %50’nin iizerinde
birliktelik gostermektedir (6). Bu hastalarda obstriiktif
uyku apnesi, tonsil hipertrofisi de goriilebilir. Son organ
tutulumunun fazlaligi, respiratuvar ve kardiyak bozuk-
luklari nedeniyle RS hastalarin intraoperatif ve postope-
ratif anestezik yonetimi 6nem kazanmaktadir.

Bu sunumda, ileri derecede tonsil hipertrofisi nede-
niyle tonsillektomi operasyonu gecirecek olan 3 yasin-
daki RS olguya ait anestezik yaklasimimizi paylasmay1
amacladik.
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OLGU SUNUMU

Rett sendromu tanisi ile daha 6nce pediatri klinigi
tarafindan izlenen 3 yasinda 13 kg agirliginda kiz ¢ocu-
§u hastanemiz kulak burun bogaz servisine sik tist solu-
num yolu enfeksiyonu ve hisiltili soluma sikayetleri ile
bagvurmus, yapilan incelemelerinde kronik tonsillit ve
kronik efiizyonlu otit teshisiyle tonsillektomi ve bilate-
ral ventilasyon tiip uygulanmasi karar1 alinmistir. Olgu-
nun norolojik muayenesinde oryantasyon ve kooperas-
yon mevcut degildi. Otizm benzeri bulgular ve mental
ve motor retardasyonu yasitlarinin %50 gerisinde ve
%80 paraparezisi olan olgu yiiriiyemiyordu. Kardiyo-
vaskiiler muayenesinde kalp sesleri ritmikti, ek ses ve
tifiiriim yoktu. Solunumsal muayenesinde ise akciger
sesleri normal hi¢ bir patolojik bulgu yoktu. Hastanin
laboratuvar testleri normal olarak degerlendirildi.
EKG’de QT uzamasi bulunmaktaydi. Ozgegmisinde no-
bet Oykiisii olan hasta oral yol ile levatirasetam 20 mg
kg' giin' kullaniyordu. Fizik muayenesinde belirtilen
norolojik bulgulart disinda 6zelligi yoktu. Olguyu elek-
tif sartlarda pediyatrik noroloji ve kardiyoloji klinigi de-
gerlendirdi. Rett sendromu tanis1 olan hastada olabile-
cek malign hipertermi riskinden dolay1 dantrolen sod-
yum ameliyathanede hazir bulunduruldu. Premedikas-
yon uygulanmadan ameliyathaneye alinan hastaya 22 G
braniil ile damar yolu agild1 ve 1/3 izodeks infiizyonu
baglandi. EKG, pulsoksimetre, end-tidal CO,, timpanik
membrandan sicaklik monitdrizasyonu yapildi. Anestezi
indiiksiyonu lidokain 1 mg kg, propofol 2 mg kg, fen-
tanil 2 pg kg ile saglandi. Balon maske ventilasyonun-
da zorluk yagsanmadi ve rokiironyum 0,6 mg kg™ ile kas
gevsemesi saglandiktan sonra, 2 numara macintosh bla-
de ile laringoskopi yapildi. Hava yolunu neredeyse tama
yakin kapatan hipertrofik tonsiller mevcuttu. Mallampa-
tisi 1 olan olguya, epiglotun altindan 4 numara spiralli
tiip ile trakeal entiibasyon gergeklestirildi. Anestezi ida-
mesi, propofol infiizyon (60-150 pg kg' hr') ve remi-
fentanil (0.1-0.3 pg kg min™) infiizyonu ile birlikte, bis-
pektral indeks 50-60, ortalama arter basinct 55-65
mmHg olacak sekilde saglandi. Kas gevsetici ek doz ge-
reksinimi olmadi. Girig vital bulgulari; kalp atim hiz1
(KAH): 110 atim dk”, arteriyel kan basinci (AKB):
90/60 mmHg, periferik oksijen satiirasyonu (SpO,):
%100, timpanik membran sicaklik: 36,7°C idi. Entiibas-
yon sonrasi hastanin KAH: 100 atim dk”, AKB: 88/62
mmHg, SpO,: % 100, timpanik membran sicaklik
36.6°C seklinde seyretti. Altmis dakika siiren operas-
yonda operasyon siiresince herhangi bir ritim bozuklugu
gozlenmedi. Analjezi i¢in 10 mg kg parasetamol rektal
yolla anestezi idamesi sonlandirilmadan 6nce uygulandi.
Kas gevseticiyi antagonize etmek i¢in sugammadeks 4
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mg kg uygulandiktan sonra hava yolu refleksleri geri
donen hasta operasyon salonunda ekstiibe edildi. Posto-
peratif bakim i¢in derlenme {initesine cikarildi. Derlen-
me iinitesinde 1 saat derlenmede takip edilen hastada
kardiyak ritm bozuklugu, apne ve nobet olmadi. KAH:
127 atim dk', AKB: 98/64 mmHg, SpO,: % 97, timpa-
nik membran sicaklik: 36,6°C seklinde seyretti ve KBB
servisine 24 saat yakin kardiyak ritm ve SpO, takibi ya-
pimak iizere devredildi.

TARTISMA

Rett sendromu olan ¢ocuk olgunun tonsillektomi
opeasyonu i¢in uyguladigimiz anestezi yonetiminde her-
hangi bir sorun yasanmadi. Olas1 kardiyak ileti bozuk-
luklari, solunumsal problemler ve gelisebilecek malign
hipertermi riskine karsi tiim hazirliklar tamamlanarak
anestezi uygulandi. Bu grup sendromik olgularda, anes-
tezi hazirhiginin ve idamesinin pediatrik anestezideki ar-
tan 6nemini vurgulamak istedik.

RS olgulari, dort klinik evreden olugmaktadir. Birin-
ci evrede hastalarda gelisme geriligi 6-18 aylar arasinda
baglar. Ikinci evre; 1-4 yaslarinda baglar, nobetler, mo-
tor becerilerde gerileme, otizm benzeri 6zellikler, men-
tal gerileme goriiliir. Ugiincii evrede; 4-10 yas arasinda
ataksi, apraksi, otizm ozelliklerinin azalmasi ile mental
retardasyonda ilerleme bulunur. Dordiincii evrede ise;
spastisite, skolyoz, ileri gelisme geriligi kaseksi ve yata-
ga bagimlhilik gelisir. Bu bilgiler 15181nda bizim olgumuz
3 yas ve klinik bulgulari ile RS ikinci evrededir.

Rett sendromu ile iligkili komorbiteler gbz Gniinene
alindiginda, perioperatif mortalite ve morbiditeyi etkile-
yecek onemli durumlar perioperatif anestezi yonetimin-
de preoperatif degerlendirme ve hastaliga bagl end-or-
gan hasarinin belirlenmesi 6nemlidir. Ag1z agiklifinda
kisithlik, mikrognati, boyun hareketlerinde kisitlilik, hi-
pertrofik tonsiller RS hastalarda zor entiibasyonla iligkili
olabilecek durumlardir. Bizim olgumuzun mikrognatisi
mevcut agiz agikligi tam ve boyun hareketleri normaldi.
Direkt laringoskopide hava yolunu tama yakin kapatan
bilateral hipertrofik tonsilleri mevcut ve vokal kordlarin
giris goriiniimiinii kapatiyordu. Tiim bu olumsuzluklara
ragmen olguda direk laringoskopi ile basarili endotrake-
al entiibasyon gerceklestirildi. RS olgularda hava yolu
ile ilgili sorunlar yasanan yayinlar vardir (7). Entiibe
edilememesi olasiligina kargi bu tip olgularda her zaman
zor havayolu algoritmasina uygun hazirlik yapilmahdir.

Aspirasyon riskinden dolay1 hastalarda hizli seri entii-
basyon ve krikoid basi uygulamak gerekebilir. Hizli seri
entiibasyon i¢in yiiksek doz rokiironyum (Img kg"') bir
tercih olabilir. Olgularda mevcut olan hipotoniden otiirii
kas gevseticinin uzamusg etkisi goriilebilecegi unutulmama-
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Iidir. Santral sinir sistemindeki bozukluklarinda siiksinil-
kolinin kullanim1 hiperkalemi riskinden dolay1 tartigmali-
dir (8). Biz aspirasyon riski olasiligina yonelik olarak en-
tiibasyon sirasinda krikoid bas1 uyguladik, fakat hizl seri
entiibasyon igin gerekli olan rokiironyum 1mg kg dozun-
da uygulamadik. Olgumuzun Oykiisiinde yutma fonksi-
yonlart bozuklugu ve aspirasyon Oykiisii yoktu. Siiksinil-
kolin QT uzamasi ve 6liimciil aritmilere neden olabilir (9).
Entiibasyon icin rokiironyiim ve sugammadeks kombinas-
yonu kullanimi1 hem hizli seri entiibasyon hem de ventile
ve entiibe edilemeyen durumlar i¢in uygun olacaktir (7).

Bronkomalazi, OSAS, yaygin hipotoniden kaynakla-
nan zayif havayolu refleksi, kronik aspirasyon ve sik
tekrarlayan enfeksiyonlar hastalarda postoperatif solu-
num sikintisini arttirabilir. Atelektazi, pnomoni postope-
ratif mekanik ventilasyon ihtiyacini neden olabilecek
durumlardir. Preoperatif anormal solunum paterni, hi-
perkapni, tekrarlayan pnomoni 6ykiisii, gastroozefageal
reflii, yutma problemleri perioperatif solunumsal komp-
likasyonlarin artisina neden olabilir.

RS olgular, sedatif ajanlar, opioid ve volatil aneste-
ziklere duyarhdir, gec uyanma ve uzamis apne gibi peri-
operatif respiratuvar komplikasyonlara neden olmakta-
dir. Tofil ve ark. (10) retrospektif olgu kontrollii calis-
masinda; RS olan 21 hasta ve 21 kontrol grubundan pro-
pofol ile derin sedasyon altinda lomber ponksiyon uygu-
lamasi yapilmis, RS olgularda kontrol grubuna gore doz
gereksinimi belirgin olarak az bulunmusg (310 + 160 vs
520 + 270 pg kg min', p=0.004), ayrica 7 hastada uza-
mig apne goriilmiistiir. Anestezik ajanlarin uzamis etkisi
iist havayolu ve postoperatif respiratuvar fonksiyonlari
etkileyebilir, miimkiin oldugunca remifentanil gibi kisa
etkili ajanlar se¢ilmelidir. Khalil ve ark. (11) desfluran
ve sevofluran gibi volatil anestezik ajanlarin BIS moni-
torizasyonu ile kullanimini 6nermektedir.

Santral sinir sitemindeki ileri derecede bozulma goz
oniine alindiginda, RS olgularda nobet sik goriilen ko-
morbid durumdur, preoperatif yonetimde nobet ihtimali-
ni azaltmak icin ameliyat 6ncesi antikonviilzan seviyesi-
ni kontrol etmek ve terapétik diizeyde tutmaya calismak
gerekir. Operasyon sabahi hastanin antikonviilzan ilaci
kesilmemeli mutlaka uygulanmalidir. Enteral yol ile ali-
nan ilacin etkisi hizli baslamayacagi i¢in rektal veya int-
ravendz yol ile uygulanmasi 6nerilmektedir. Olgumuzda
preoperatif antikonviilzan dozu pediyatrik noroloji klini-
ginin Onerisiyle artirildi ve operasyon sabahi ameliyat-
haneye kabul 6ncesi donemde antikonviilzan dozu intra-
venoz olarak uygulandi.

RS’de anestezik ajan segimi tartismalidir. Inhalasyon
ve intravendz anestezik ajanlar giiclii antikonviilzandir.
Bu ajanlardan barbitiiratlar, propofol ve volatil anestezik
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ajanlar status epileptikusun tedavisinde kullanilmaktadir
(12). Sevoflurane ile ilgili nobet benzeri aktivite ve hat-
ta EEG’de diken dalga aktivitesi bildirilse de, bu etki
genellikle inspire edilen konsantrasyonlarin ani yiiksel-
mesi ve hipokarbi nedeniyle olmaktadir (13). Gibert ve
ark. (14) sevofluranin EEG’de epileptik degisimler ya-
pabilecek konsantrasyonun median degerinin %4,3 ve
MAC degerinin 1,75 oldugunu gostermistir.

Kardiyovaskiiler sistemde ani 6liime neden olabilen
uzamig QT intervali goriilmektedir. Sekul ve ark. (15) 34
RS tanis1 olan olguyu 41 kontrol olgu ile karsilastirdigin-
da, RS’da QT intervali belirgin derecede uzun ve daha
fazla T dalgas1 anormallikleri bulunmugstur (p<0.001). RS
preoperatif 12 kanalli EKG cekilmeli ve bazal QT inter-
vali hesaplanmali, olugabilecek aritmiler i¢in defibrilator
operasyon salonunda hazir hale bulundurulmahdir. Uzun
QT intervali olan hastalarda anestezi uygulamalar1 sira-
sinda; QT uzamasina neden olabilecek sempatik tonus ar-
tis1, hipotermi, elektrolit anormallikler 6zellikle hipokale-
mi, hipomagnezemi, hipokalsemiden kaginilmalidir (16).
Endotrakeal entiibasyonda olugan sempatik tonus artigt da
uzamaya neden olmaktadir (17). Anestezi derinliginin
ameliyat siiresinde yeterli olmas1 bu etkiyi en aza indire-
cektir. Sentetik opioidler QT intervaline etkileri yoktur.
Desflruan, izofluran ve sevofluran gibi volatil anestezik-
ler QT intervali uzatmaktadir (18). Son kanitlara gore
QTc intervali torsade de pointes olusumunu gostermede
zayif bir parametredir. T dalgasinin "peak to end" 6l¢timii
(Tp-e) aritmi riski ile daha yakin korelasyon gosterir,
myokardiyal repolarizasyon dagilim riskini yansitir. Se-
vofluran’in ¢ocuklarda Tp-e lizerine etkisi yoktur (18).
Onceki calismalar propofoliin ¢cocuklarda Tp-e ve QT
iizerine etkisinin olmadig1 gosterilmistir (19). Remifenta-
nil infiizyonununda QT intervali lizerine etkisi yoktur
(20). Saarnivarra ve Simola (21), 4 farkli antikolineste-
raz-antikolinerjik kombinasyonun QTc intervali {izerine
etkisini aragtirdiklar1 caligmalarinda tiim kombinasyonlar-
da ilk dakikada ve ekstiibasyondan sonra QT intervalinde
belirgin uzama oldugunu belirtmiglerdir. Uzun QT send-
romlu ¢ocuklarda yapilan ¢alismada; tiim yan etkiler has-
talarin uyanma sirasinda ve ondansetron ve noromiiskiiler
blokajin geri dondiiriilmesi (antikolinerjik-antikolinestraz
kombinasyonu) esnasinda oldugunu ortaya koymustur
(22). Bu durum sugammadeksin 6nemini arttirmaktadir.
Bu nedenle biz de olgumuzda rokuronyum ve antagoniz-
ma i¢in sugammadeks kullanmay: tercih ettik.

Sonug olarak; RS noro-gelisimsel biz bozukluktur.
Havayolu yonetimi, nobetler, respiratuvar bozukluklar,
uzamis QT sendromu gibi hastaliga baglh gelisen son or-
gan hasar1 nedeniyle, intraoperatif ve postoperatif anes-
tezi yonetimi ciddi dikkat ve 6nem gerektirmektedir.
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