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Niemann Pick Sendromlu Bir Hastada Anestezik Yaklasim
Anesthesia Management in a Patient with Niemann Pick Disease
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OZET

Niemann Pick Sendromu (NPS), sfingomiyelin metabolizma bozukluguna bagh olarak
lipozomlarda sfingomiyelin ve kolesterol depolanmasina bagl genetik (otozomal resesif)
gecisli bir hastaliktir. Klinik belirti ve bulgular arasinda disfaji, motor fonksiyon kayb,
hepatosplenomegali, tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlar, nobet, mental retardasyon,
spastisite, miyoklonik nobetler ve ataksi bulunmaktadir fakat hastaligin tipine gore de degisiklik
gostermektedir. Gozlenen patolojiye gore 6zel tedavi gerekmektedir. Bu grup hastada patolojinin
yilksek prevalansindan dolayi, gogunlukla genel anestezi gerektiren cerrahi girisimlere ihtiyag
duyulmaktadir. NPS’lu hastalarda anestezistler bazi sorunlar yasamaktadirlar. Bunlardan biri
hepatosplenomegaliye bagl ventilasyon, digeri ise entiibasyon zorlugudur. Ayrica kronik
antikonviilzan ilag kullammi bazi anestezik ilagc metabolizmalanni etkileyebilir. Karaciger
fonksiyon testleri yiiksek, trombosit sayisi diisiktiir. Burada nadir gorillen bir hastalik olan
Niemann Pick Sendrom’lu bir kiz cocukta acil olarak uygulanan anestezi yaklasimi, zorluklar
ve post-op bakimi sunulmustur. NPS’li hastalarda anestezistler ventilasyon ve entiibasyon
zorlugu yasamaktadirlar. Bu durumda disiik tidal volim ve yiksek frekans ile ventilasyon
yapilmasi gerekir. Karaciger hasari yapabileceginden anestezik ajanlar dikkatli kullaniimalidir.
Sonug olarak, tiim bu patolojiler akilda tutularak bu hastalara anestezi yaklasimda dikkatli
olunmalidir. (Giincel Pediatri 2013; 11: 42-4)
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SUMMARY

Niemann-Pick disease (NPD) is an autosomal recessive, lipid storage disorder caused by
the deficiency of the lysosomal enzyme sphingomyelinase or defective cholesterol transport
from lysosome to cytosol. The clinical symptoms and signs include dysphagia, loss of motor
function, hepatosplenomegaly, recurred respiratory infections, seizure, mental retardation,
spasticity, myoclonic jerks and ataxia, but vary depending on the type of this disease.
According to the observed pathology, patients require specialized therapy. Due to the high
prevalence of the pathology in this group of patients, surgical interventions requiring general
anaesthesia are common. Anesthetists have some difficulties with this group of patients.
One of them is difficult ventilation because of hepatosplenomegaly and the other is difficult
intubation. The metabolism of some of the anesthetic agents may be affected due to chronic
use of anticonvulsant agents. Liver enzymes are elevated and platelet counts are reduced.
Here we report an anesthesia management, difficulties and post-op follow up in a female child
having NPD. Anesthetists have some difficulties in ventilation and intubation with NPD patients.
In this situation ventilation should be with low tidal volume and high frequency. Because
anesthetic agents might cause liver damage, they should be used cautiously. As a result, with
keeping mind all these pathologies, anesthesia management to these patients should be used
cautiously. (Journal of Current Pediatrics 2013; 11: 42-4)
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Girig

Niemann Pick Sendromu (NPS), Tay Sachs ve Gaucher
hastaliklari gibi ender gorilen bir depo hastaligidir. Klinik
belirtiler Ozellikle retikiiloendotelyal sistem, beyin ve i¢
organlarda lipid depolanmasina baglidir ve bunlar hepatik
(gecici de olabilen hepatosplenomegali, neonatal sarilik),

norolojik (distoni, vertikal supranikleer gz felci, serebellar
ataksi, disfaji, dizartri, progresif norodejenerasyon ve
demans, mental retardasyon, katapleksi, nébet, hipotoni,
motor gelisim geriligi) ve psikiyatriktir. Siklikla pulmoner
tutulumun da eklendigi bildirilmistir. Ozel tedaviye
gereksinim duyulur.
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Anestezik yaklasimda sik olarak genel anestezi
uygulanir ve tipki Gaucher hastaligi gibi beklenenden
daha kuctik endotrakeal tlp yerlestiriimesi yerine normal
boyutta bir tlip yerlestirilmektedir. Zor entiibasyon da
olasidir. Kronik antikonviilzan ilag kullammi bazi anestezik
ilag metabolizmalarini etkileyebilir. Pulmoner hastaligi olan
hastalar, postoperatif pulmoner komplikasyonlar agisindan
artmis risk olustururlar ve postoperatif donemde yakin
takip gerekir.

Bu olgu ile NPS’li hastaya anestezik yaklasim ve post-
op takibi sunulmaya calisiimistr.

Olgu Sunumu

Yirmisekiz aylik, 10 kg adiriginda, 86 cm boyunda
Niemann Pick sendromlu (tip A) bir kiz cocugun sag
kolunda 4-5 aydir olan sislik nedeni ile yapilan USG’de
antekiibital bolgesinde yaklasik 4-5 cm psddoanevrizma
tespit edilmesi (izerine tarafimiza yonlendirilmisti. Bu
sirada almakta oldugu ilaclar; fenobarbital 15 mg 2x2
th, pankreatin 4x1/2 kps, vitamin E 100 IU kps 1x1,
levocarnitine 2x1 gr seklindeydi. Pseudoanevrizma nedeni
ile acil olarak girisimsel radyolojide koilizasyon yapilmasi
amaci ile anestezi uygulamasi planlandi.

Hastanin basvurudaki kalp hizi 127/dk ve kan basinci
124/82 mmHg idi. Suuru ve havayolu agik, aritmisi yok,
solunum sesleri dinlemekle kaba ve hepatosplenomegaliye
badli olarak akciger kapasitesi azalmisti. Atesi 38,4°C
olarak olchldu. Laboratuvar incelemesinde; WBC: 2200/
mma3, PLT: 60,000/mm3 (1 Ginite trombosit siispansiyonu
replasmani yapilmis) ve Hb: 9,8 g/dl idi. Oda havasinda
02 satiirasyonu %88 olarak olcildi. Anestezi indiiksiyonu
propofol IV 30+10+10 mg (operasyon bitimine yakin
yapildi), fentanil 15 mcg, Na tiyopental 150 mg, midazolam
0,5 mg, rokuronyum 20 mg ile saglandiktan sonra 4 no’lu
endotrakeal tip ile herhangi bir zorluk olmadan entiibe
edildi. Girisim 140 dk sonunda tamamlandi ve hasta
entiibe olarak KVC yogun bakim iinitesine NTG inflizyonu
ile transport edildi. Post-op laboratuvar degerleri; PLT:
65.000/mm3, WBC: 2220/mms3 Hb: 7,1 g/dl, Hct: %23,1
Glukoz: 129 mg/dl, Kreatinin: 0,3 mg/dl, AST: 191 IU/L,
ALT: 131 IU/L ve Ca: 7,7 mg/dl bulundu. Diger serum
elektrolitleri normaldi. Postop 9. saatte bradikardi,
hipotansiyon nedeniyle endotrakeal tiip degistirildi ve 10.
saatte epileptik nobet gecirdi. Post-op 2. gin arteriyel
kan gazi degerleri; POo: 194, PCO9: 51,8, pH: 7,35, SOo:
%99,5, Laktat: 7 mg/dl, HCO3: 26,3 ve BE: 2,3 idi. Yogun
bakim Unitesinde 5. giinde saat: 18.50°de ekstiibe edildi.
Durumu koétiilesince gece saat: 02.10’da entiibe edilmeye
calisilan hasta 10 kez denemeden sonra saat 03.00'da
4,0 numaral endotrakeal tiip ile entiibe edilebildi. YBU’de

izlenirken, takip edildigi siire boyunca 2x200 ml eritrosit
stispansiyonu ile transfiize edildi. Aldidi ilaglar; Pankreatin
10,000 IU 4x1, Levocarnitin 1 gr gigneme tb 2x1, E Vitamini
100 IU kaps 1x1, Fenobarbital 15 mg tb 2x2, parasetamol
4x1 olgek, parasetamol supp 3x1 seklindeydi. YBU’de
izlenirken 14. glin arrest olup yapilan resisitasyona yanit
veren olgu iki giin sonraki arrestte yapilan resiisitasyona
yanit vermeyip exitus olarak kabul edildi.

Tartisma

NPS, sfingomiyelin  metabolizma  bozukluguna
bagl olarak lipozomlarda sfingomiyelin ve Kkolesterol
depolanmasina bagl otozomal resesif gegisli bir hastaliktir.
Depolanma ile indirekt olarak surfaktan metabolizmasi
etkilenerek, post-operatif donemde solunum yetmezligine
yol agabilir (1-3). Dort tipi (A,B,C,D) vardir ve tip A
sinir sisteminde hasar, solunum sisteminde degisiklikler
ve hepatosplenomegali ile iligkilidir. Tip A en Kkoti
prognoza sahip olup ¢ogu hasta 4 yasindan Gnce
kaybedilmektedir (3).

NPS’lu  hastalarda  anestezistler bazi  sorunlar
yasamaktadirlar. Bunlardan biri ventilasyon zorlugudur.
Entiibasyon zorlugu da olasidir. Akcigerlerde restriktif
sorunlar olmasina ragmen ventilasyon zorluguna asil
neden olan durum; asit, hepatosplenomegali gibi nedenlerle
intrabdominal basincin artmasindan dolay diyaframin yukari
itilip akciger voliimlerinin azalmasidir (4). Bu durumda dustk
tidal volim ve yiiksek frekans ile ventilasyon yapimasina
dikkat edilmelidir. Karacifer hasarn yapabileceginden
anestezik ajanlara dikkat etmek gereklidir (4).

Sunulan olguda da ilk entiibasyon sorunsuz iken post-
op 5. glinde tekrar entiibasyon on kez denemeden sonra
basarilabilmistir. Bunun larinks 6demine bagh bir zorluk
oldugu disunilmektedir. Yine anestezi saglamak amagli
propofol sonrasi Na tiyopental yapilma gereksinimi olmus
olup bunun olguda kullanilan ilaglardan dolayr anestezik
ilag metabolizma degisikligine bagl oldugu dustndlmustar.
Ayrica hepatosplenomegali ve buna bagl karaciger enzim
yiksekligi, trombositopeni ve akciger kapasite azligi da
goriilmastir. Post-op ekstiibe edilememesinin nedeni de
akciger kapasitesi azligi ile ilintilidir.

Sonug olarak; NPS, anestezi yaklasiminda 6zel teknik
zorluklar ile kendini gOstermekte olup ve neden olan
spesifik patolojinin bilinmesi ile birlikte bu zorluklarin
ustesinden gelinebilecegi diistintimiistir.

Desteklerini bizden esirgemeyen Prof. Dr. Berrin Ozcan’a
sonsuz tesekkiir ve saygilarimizi sunariz.
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