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ÖZET
Serebrotendinöz ksantomatozis tendon ksantomlar›yla birlikte; göz, kardiyak ve nörolojik tutulum izlenen, otozomal resesif geçiflli

oldukça az rastlanan bir lipid depo hastal›¤›d›r. Hastal›¤a kolesterolü kolik asit ve kenodeoksikolik aside çeviren sterol-27-hidroksilaz
enzimini kodlayan CYP27A1 genindeki mutasyon neden olur. Bu sunumda: serebrotendinöz ksantomatozise ek olarak X’e ba¤l›
resesif geçiflli glukoz-6-fosfat dehidrogenaz eksikli¤i de bulunan bir hastada literatür bilgilerinin ›fl›¤›nda septoplasti operasyonu
s›ras›nda anestezi yönetimimiz anlat›lmaktad›r.
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SUMMARY
Cerebrotendinous xanthomatosis; characterized by tendinous xanthomas, along with ophtalmic, cardiac and neurologic involvement,

is a rare lipid storage disease which is inherited in an autosomal recessive manner. The disease is caused by a mutation of
CYP27A1 gene that  encodes  sterol 27-hydroxylase, a key enzyme in the process of cholic acid and deoxycholic acid synthesis from
cholesterol. We reported the anesthesia management of a patient with an X-linked recessive disorder of glucose-6-phosphate
dehydrogenase deficiency in addition to cerebrotendinous xanthomatosis in the light of literature information.

KEY WORDS: Cerebrotendinous xanthomatosis. Glucose-6-phosphate dehydrogenase deficiency, Anesthesia

Ç›kar çat›flmas›/Conflict of Interest: Yazarlar herhangi bir ç›kar çat›flmas› bildirmemifllerdir./ Authors do not report any conflict of interest.
Gelifl tarihi/Received: 18/05/2017                  Kabul tarihi/Accepted: 10/06/2017
Yaz›flma Adresi (Correspondence):

Dr. Salih Hakan NURAÇ, Baflkent Üniversitesi ‹stanbul Sa¤l›k Uygulama ve Araflt›rma Merkezi Anesteziyoloji ve Reanimasyon
Klini¤i, Oymac› Sokak No:7, Altunizade, Üsküdar, Türkiye
E-posta (E-mail): hakannurac@gmail.com 

G‹R‹fi

Serebrotendinöz ksantomatozis ilk kez Van Bogaert,
Scherer ve Epstein taraf›ndan (1) 1937 y›l›nda rapor edil-
mifl normal veya düflük plazma kolesterol düzeyleriyle
seyredebilen, tendon, akci¤er ve beyin ksantomlar› ile ka-
rakterize, otozomal resesif geçiflli nadir görülen nörolojik
bir hastal›kt›r. Diyare, katarakt, erken ateroskleroz ve mi-
yokard enfarktüsü, progresif serebellar ataksi, demans,
spinal kord parezisi major belirtiler olarak karfl›m›za ç›kar.
Yüksek konsantrasyonda kolestanolun plazma ve çeflitli
dokularda özellikle santral sinir sistemi, tendonlar, akci-

¤er, karaci¤er ve böbreklerde birikti¤i bildirilmifltir (2-4).
Buna hepatik mitokondriyal enzim 27 hidroksilaz› kodla-
yan CY27A1 genindeki mutasyon neden olmaktad›r. Bu
enzim kolesterol yan zincirini okside ederek safra asiti
oluflumunu sa¤lamaktad›r. Bu enzimin eksikli¤i safra asit
oluflumunu engelleyerek kolestanol ve kolesterolün doku-
larda birikimine neden olmaktad›r (5). Hastal›¤›n ilerleyici
seyri sadece erken dönemde kenodeoksikolik asit ile teda-
vi edildi¤inde engellenebilmektedir. Bizim hastam›za
uzun zamandan beri bu tedavi uygulanmaktayd›.
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Glukoz-6-fosfat dehidrogenaz (G6PD) eksikli¤i; s›k
görülen ve X’e ba¤l› resesif kal›t›m gösteren enzim ek-
sikli¤idir. Bu enzim glutatyonun hücre içi düzeyinin
normal tutulmas›nda gerekli olan nikotinamidadenindi-
nükleotitfosfat’›n (NADPH) yap›m›nda rol almaktad›r.
Glutatyon ise ilaç veya enfeksiyonlar gibi d›fl faktörlerin
etkisiyle eritrositler içinde oluflan oksidan maddelerin
yok edilmesinden sorumludur. G6PD enzim eksikli¤in-
de eritrositler oksitleyici bir strese u¤rad›klar›nda glutat-
yonu indirgenmifl durumda tutamad›klar› için hemoliz
geliflir. Eritrositlerde oksidatif hasara karfl› geliflen sa-
vunma, mevcut enzim aktivasyonu ile orant›l›d›r (6).
G6PD eksikli¤inde hemolize yol açan ajanlar (asetani-
lid, niridazol, doksorubisin, nitrofurantoin, furazolidon,
fenazopiridin, metilen mavisi, primakin, nalidiksik asit,
sülfametoksazol) kesin olarak belirlenmifltir (6). G6PD
eksikli¤inde yap›lacak en önemli tedavi oksidatif stres
oluflumunu engelleyerek hemolizi önlemektir. Kodein,
kodein deriveleri, propofol, fentanil, ketamin kullan›m›-
n›n a¤r› ve anksiyetenin giderilerek stresin azalt›lmas›n-
da güvenli oldu¤u bildirilmifltir (7).

OLGU 

Otuzbir yafl›nda, 54 kg a¤›rl›¤›ndaki erkek hasta sep-
tum deviasyonu tan›s›yla opere olmak üzere Kulak, Bu-
run ve Bo¤az Hastal›klar› poliklini¤ine baflvurdu. Hasta
preoperatif de¤erlendirilmesi için anestezi poliklini¤ine
yönlendirildi. Hastan›n anamnezinde serebrotendinöz
ksantomatozis nedeniyle bir metabolizma uzman› tara-
f›ndan takip edildi¤i ve kenodeoksikolik asit ile tedavi
alt›nda oldu¤u bilgisi al›nd›. Anamnezinde buna ek ola-
rak glukoz 6 fosfat dehidrogenaz eksikli¤i ve obsesif-
kompulsif bozuklu¤u oldu¤u ö¤renildi. Ayr›ca hastan›n
juvenil katarakt nedeniyle opere edildi¤i ve 5 y›l öncesine
ait kolanjit ata¤› öyküsü de mevcuttu. Mallampati skoru
2, a¤›z aç›kl›¤›, boyun ve çene hareketleri normal s›n›r-
lardayd›. Akci¤er filmi ve EKG’si normaldi. Muayene-
sinde gözle görülür belirgin ksantoma rastlanmad›. La-
boratuvar de¤erlerinde hafif düzeyde karaci¤er enzim
yüksekli¤i mevcuttu. Önceki laboratuvar de¤erleriyle
uyumluydu.

Glukoz 6 fosfat dehidrogenaz enzim eksikli¤i nede-
niyle güvenli ve güvensiz ilaç listesi temin edilerek

anestezi ve analjezi yönetimi planland›.
Hasta ameliyathane odas›na al›n›p temel monitöri-

zasyon yöntemleri uyguland›ktan sonra 50 mcg fentanil,
150 mg propofol ve akabinde 35 mg roküronyum ile in-
düksiyon sa¤land›. Hasta sorunsuz maske ventilasyonu
ve direk laringoskopi sonras›nda endotrakeal entübe
edildi. Hastan›n anestezi idamesi %1 MAC izofluran,
remifentanil infüzyonu ve oksijen/hava kar›fl›m› ile ya-
p›ld›.Vücut s›cakl›¤› monitörize edildi. Cerrahi ifllem so-
runsuz bir flekilde tamamland›ktan sonra hastan›n nöro-
müsküler blo¤u neostigminve atropinile geri döndürüldü
ve tam uyan›kl›k sa¤lan›nca ekstübe edildi. A¤r› kontro-
lü iv morfin ile sa¤land›.

TARTIfiMA

G6PD enzim eksikli¤i insan eritrositlerinde en s›k
görülen enzim eksikli¤idir (6). G6PD esas olarak, glu-
tatyonun hücre içi düzeyinin normal tutulmas›nda ge-
rekli olan NADPH’nin yap›m›nda rol almaktad›r. Glu-
tatyon ise, ilaç veya enfeksiyonlar gibi faktörlerin etki-
siyle eritrositler içinde oluflan oksidan maddelerin yok
edilmesinden sorumludur. G6PD eksikli¤inde, eritrosit-
ler oksitleyici bir strese u¤rad›klar›nda glutatyonu indir-
genmifl durumda tutamad›klar› için hemoglobin denatü-
re olur ve akut hemoliz geliflir (8-9). G6PD eksikli¤inde
klinik olarak geliflen hastal›¤›n a¤›rl›¤› hemolizi baflla-
tan etkene, etkenin al›nma miktar›na ve hastadaki enzim
aktivitesine göre de¤iflir. Olgumuzda hafif derecede en-
zim yetersizli¤i bulunmakta olup peroperatif ve posto-
peratif hemolize neden olabilecek etkenlerden kaç›n›l-
maya çal›fl›ld› (Tablo I-II). Anestezi ve cerrahi uygula-
malar›n yan›nda kullan›lan ilaçlar›n da hemolitik krizi
bafllatabilece¤i göz önünde bulundurulmal›d›r.  Altikat
ve ark.(10) taraf›ndan yap›lan çal›flmada anestezik ajan-

Tablo I. G6PD eksikli¤inde hemolize yol açan ilaçlar

Acetanilid Niridazole

Doxorubicin Nitrofurantoin

Furazolidine Phenazopyridine

Methyleneblue Primaquine

Nalidixicacid Sulfamethoxazole

Tablo II. G6PD eksikli¤inde tedavi dozlar›nda kullan›labilecek

ilaçlar

Acetaminophen Probenecid

Ascorbicacid Procainamide

Aspirin Pyrimethamine

Chloramphenicol Qinidine

Chloroqine Quinine

Colchicine Streptomycine

Diphenhydramine Sulfamethoxypyridazine

Isoniazid Sulfisoxazole

Menadionesodiumbisulfite Trimethoprim

Phenacetin Tripelennamine

Phenylbutazone Vitamin K

Phenytoin
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lar›n özellikle sevofluran, izofluran, diazem ve midazo-
lam›n G6PD enzim aktivitesi üzerine inhibe edici etkisi
oldu¤u öne sürülmüfl; ancak konu ile ilgili daha fazla
çal›flma yap›lmas› gerekti¤i bildirilmifltir. Baflka bir ça-
l›flmada diazepam ve midazolam›n in vitro olarak G6PD
enzimatik aktivitesinde inhibitör etkileri oldu¤u ve izof-
loran ve sevofloran›n hemoliz fliddetini artt›rd›¤› ileri
sürülmüfltür (11). Bilateral sempatektomi nedeniyle ope-
rasyona al›nan G6PD enzim eksikli¤i olan bir olguda,
tek akci¤er ventilasyonu, hipoksemi ve enzim eksikli¤i-
nin bir arada yer almas›n›n pulmoner ödeme neden ola-
bilece¤i bildirilmifltir (12).

Habaragagamuwa ve ark.’lar›n›n (13) sol aflil tendo-
nunda ksantomlar› olan ve sa¤ subtrokanterik femur k›-
r›¤› nedeniyle operasyona al›nan 64 yafl›ndaki bir hasta-
da, mallampati skoru 2 olmas›na ve boyun hareketleri
normal olmas›na ra¤men direk laringoskopide zorluk
yafland›¤› bildirilmifltir. 

Genel anestezi uygulanacak G6PD enzim eksikli¤i
olan hastalarda cerrahi ve anestezinin neden olaca¤›
stresin azalt›lmas›, hemolitik krize neden olabilecek
ilaçlardan kaç›nmak ve geliflebilecek hemolitik krizin
erken tan› ve tedavisine yönelik al›nacak tedbirler saye-
sinde genel anestezi bu hasta grubunda baflar›l› bir flekil-
de uygulanabilir. 

Serebrotendinöz ksantomatozis çoklu sistem tutu-
lumlu bir hastal›k olmas› ve buna G6PD enzim eksikli-
¤inin de eklenmesi nedeniyle preoperatif ayr›nt›l› de¤er-
lendirilmesi ve komplikasyonlar›n›n bilinmesi önemli
olan bir hastal›kt›r. Hastal›¤›n nadir görülmesi ve anes-
tezi uzman›n›n bu konuda yeterli tecrübesinin olmama-
s› nedeniyle hastan›n ald›¤› tedavinin etkinli¤ininde
operasyon öncesi sorgulanmas› flartt›r. 
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