OLGU (Case Report)

LOWE SENDROMLU OLGUDA ANESTEZIK YAKLASIM*
Anaesthetic Management of Case With Lowe Syndrome

Berrin ISIK', Mustafa ARSLAN?, Mehmet AKCABAY?

Ozet : Okiilo-Serebro-Renal Lowe (OCRL)
Sendromu ya da Lowe Sendromu (LS); konjenital
katarakt, mental retardasyon ve Renal Fanconi
Sendromuyla seyreden, X kromozomuna bagl,
resesif gecisli, nadir gériilen bir sendromdur. Renal
Fanconi Sendromu proksimal tubulus fonksiyon
yetersizligi nedeniyle yenidogan déneminde asidoz,
aminoasitiiri, fosfatiiri ve proteiniiriye neden olur.
OCRL Sendromu seyrinde izlenen katarakt ve
glokom nedeniyle bu olgular genel anestezi
uygulanmasma adaydwrlar. Ancak kas iskelet
sistemine ait anomaliler, dental kistler ve metabolik
problemler nedeniyle anestezi uygulamasi oncesi
veya anestezi sirasinda dikkat edilmelidir.

Sunulan; OCRL Sendromu tanmili, entiibasyon
glicliigii yasanan ve operasyon siwrasinda sodyum
bikarbonat verilmesi gereken olguda peroperatif kan
gazlart ve plazma elektrolit diizeyleri izlenerek
asidoz ve asidozun etkilerini artiracak
uygulamalardan  kag¢inildiginda  anesteziden
kaynaklanabilecek komplikasyonlarin  olugmadigt
postoperatif donemin saglanabildigi gézlenmistir.

Anahtar kelimeler: Lowe sendromu, anestezi, asidoz

Okiilo-Serebro-Renal Lowe (OCRL) Sendromu
olarak da bilinen Lowe Sendromu (LS) ilk kez 1952
yilinda Lowe ve arkadaslar tarafindan tanimlanmas-
tir (1). Cogunlukla erkeklerde goriilen X kromozo-
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Summary : Oculocerebrorenal Syndrome of Lowe
(OCRL) or Lowe Syndrome (LS), is a rare X
chromosome-linked disorder that is characterized
by severe mental retardation, congenital cataracts,
and Renal Fanconi Syndrome. The Renal Fanconi
Syndrome develops in the neonatal period with
impaired renal proximal tubular function including
acidosis,  aminoaciduria,  phosphaturia, and
proteinuria.

Patients with OCRL may also candidate to general
anaesthesia by reason of cataract and glaucoma.
However musculo-skeletal abnormalities, dental
cysts and metabolic acidosis and hypokalemia are
the most important aspects and should be noticed
preoperative or intraoperatively.

In this case report; By monitoring peroperative
blood gases and plasma electrolyt levels and being
avoided from applications which can influence
acidose and affects of acidose, the case mentioned
hereby, who has OCRL Syndrome and has
entubation difficulties with the need of sodium
bicarbonate that has to be given during operation,
didn’t show any complication caused by
anesthetics and the post operative period could be
maintened.
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muna bagh resesif gegisli, nadir goriilen bir hasta-
liktir. OCRL Sendromunda o6zellikle géz defektleri
(konjenital katarakt, glokom, nistagmus), santral
sinir sistemi defektleri (mental retardasyon, derin
tendon reflekslerinin yoklugu veya azalmasi ile
karakterize yaygim hipotoni), renal disfonksiyon
(asidoz ve hiperaminoasitiiri ile birlikte progresif
renal tubular disfonksiyon) gibi bozukluklar gozle-
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nir. Konjenital katarakt, mental retardasyon ve
proksimal tubulusda Fanconi Sendromu varlig: tani
koydurucudur. Klinik seyrinde; neonatal hipotoni,
blylime gelisme geriligi, rasitizm, mental
retardasyon, gdérme bozukluklari, asit-baz ve elekt-
rolit dengesizligine bagli sorunlar izlenir (2-6).

OCRL Sendromunda metabolik sorunlar nedeniyle;
siddetli osteoporoz, eklem hareketlerinde
hipermotilite, glokom ve dental kistlerin goriilme-
sine bagli olarak yapilacak cerrahi girigsimler i¢in
anestezi uygulamalarinda 6zel dikkat ve hazirlik
gerekmektedir (3,7). Ancak, nadir goriilen OCRL
Sendromunun anestezi uygulamalarina ait ¢ok az
sayida yaym vardir. Sunulan bu olguda OCRL
Sendromu tanis1 konulan 18 aylik olgunun okiiler
cerrahisi sirasinda uygulanan anestezik yaklasimin
literatiir bilgileri 1518inda tartisilmasi ve literatiire
katk1 saglamasi amaglanmustir.

OLGU

OCRL tanis1 konularak, renal tubuler asidoz ve
hipofosfatemik rasitizm klinigi ile takip ve tedavisi
stirdiiriilen 18 aylik, 6 kg agirhiginda, erkek olgu-
nun katarakt (kornea inferiorunda opasite) nedeni
ile genel anestezi altinda operasyonu planlandi.
Preoperatif muayenesinde; biiyiime gelisme gerili-
gi (boy ve viicut agirhgi<3. persantil), enseden
baslayip, tiim sirt ve gluteal bolgeye yayilan mili-
metrik eritemli papiil ve piistiiller, fasiyal asimetri,
diisiik kulak, bilateral rotatuar nistagmus ve glo-
kom, ©n st kesici disler hizasinda
1.5emx0.5cmx0.5cm biiyiikliigiinde sert kistik olu-
sum, kriptorsidi, iskelet grafilerinde kemik geligi-
minde gerilik, EEG’de serebral biyoelektrik aktivi-
tede bozukluk, kraniyal BT de 3. ventrikiilde belir-
ginlesme oldugu saptandi. Entiibasyon giicligii
acisindan Mallampati skoru III olarak belirlendi.
Oykiisiinde sezeryan ile miyadinda 3300 gr olarak
dogdugu, dogumda nistagmus ve kriptorsidi tanisi
konuldugu, uzayan fizyolojik sarilik nedeniyle fo-
toterapi  gordigii, 1. ayinda generalize
konviilziyonlarinin  oldugu ve ekstremitelerin
hipotonik oldugu, 3. ayinda bilateral katarakt nede-
niyle opere edildigi saptandi. Soy ge¢misinde tey-
zesinin iki ¢ocugunda da benzeri bir tablo goriildii-

gii, teshis ve tedavi yapilmayarak erken donemde
6limle sonuglandigi 6grenildi.

Olgunun biyokimya tetkiklerinde; glikoz:79 mg/dL
(70-90), total protein 6.3 gr/dL (6-8), alblimin:4 gr/
dL (4-5), non protein azot:5 mg/dL (%20-40),
SGOT:80U (0-50), SGPT:20U (0-40), Alkalen
fosfataz:407 IU/L (135-146), sodyum:141.9 mEq/L,
potasyum:3.62 mEq/L (3-5.5), klor:120 mEq/L
(100-106), kalsiyum:7 mg/dL (9-11), fosfor:2.5 mg/
dL (4-6), hemogramda ise Hb:10.4 gr/dL, Htc:%31,
16kosit:11400/mm?, trombosit:233000/mm?,
sedimentasyon hizi 30.4 mm/saat idi. Tedavi olarak
oral kalsiyum laktat (toz) 4x600 mg, potasyum sitrat,
potasyum karbonat (Kalinor &) 2x1/2 tb, sodyum
klorit 6x60 mg, Scholl Soliisyonu 3x1 mL, notral
fosfor soliisyonu 3x7 mL, iv indometasin 2x7 mg
uygulanmaktaydi.

Operasyon i¢in anestezi dncesi entiibasyon gligliigii-
ne karsi laringeal maske ve acil trakeostomi sartlari
hazirlandi. Preoperatif 3 saat agizdan sivi ve gida
alimi Onlenen olgu premedikasyon yapilmaksizin
operasyon odasina alindi. Bas 15° yukarida olacak
sekilde operasyon masasina yatirilarak 3 yollu EKG,
noninvaziv kan basinct (KB) ve pulse oksimetre ile
periferik oksijen satiirasyonu (SpO,) monitorize
edildi. Tki dakika preoksijenizasyonun ardindan sifir
numara seffaf maske ile inspiryumda %50/50 Oy/
N,O igerisinde %7 sevofluran (Sevorane®)
inhalasyonu ile spontan solunum korunarak anestezi
indiiksiyonuna gegildi. El sirtindan damar yolu agilip
idame sivist olarak 10 mL/kg/saat 1/3 izomix
inflizyonuna baslandi. Maske tutarken goze basi
yapilmamasina 6zen gosterildi. Yeterli anestezi de-
rinligi saglandiginda kas gevsetici verildi. Kas gev-
setici seciminde g6z i¢i basincini yiikseltmemek
disiincesi ile depolarizan kas gevsetici kullanimin-
dan kacimilarak iv yolla 0.3 mg/kg atrakuryum
besilat (Tracrium®) tercih edildi. Yeterli kas gevsek-
ligi saglandiktan sonra entiibasyona gegildi. Diiz
bleydli laringoskop ile entiibasyon denendi ancak
agiz agikligini daraltan kistik olusum nedeni ile ilk
deneme basarisiz oldu. Ikinci denemede igerisine
kilavuz tel yerlestirilmis olan ii¢ numara kafsiz tiip
ile entiibasyon gergeklestirildi. Anestezi
inspiryumda % 50/50 O,/N,O igerisinde %2
sevofluran ile siirdiiriildii. OCRL Sendromu klinik
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seyrinde asidoz gelisebilecegi diisiincesiyle operas-
yonun 30. dakikasinda brakiyal arterden kan 6rnegi
alindi. Olgiim sonucunda pH=7.34, parsiyel
arteriyel karbondioksit basinct (PaCO,)=25.3
mmHg, parsiyel arteriyel oksijen basinci (PaO,)
=168.3 mmHg, bikarbonat (HCO;)=13.7 mmol/L,
baz fazlast (BE):-12.2 mmol/L, sodyum:143
mMol/L, potasyum:3.4 mMol/L, kalsiyum:0.81
mMol/L, Hb:10 gr/dL, oksijen satiirasyonu:%99.5
olarak bulunmasi {izerine 6mL %4.2 sodyum bikar-
bonat 15 dakikada infiize edildi. Operasyon sirasin-
da kalp atim hi1z1:140-105 vuru/dk, kan basinci:95—
70/60—45 mmHg, Sp0,:%98-100 arasinda seyretti.
Kirk dakika siiren operasyon bitiminde anestezi
ajanlari kesilerek dnce %100 O, sonra %50/50 O,/
hava karigim1 solutularak spontan solunum donene
kadar kontrollii ventilasyon siirdiiriildii. Spontan
solunumun diizenli ve yeterli hale gelmesi {izerine
ekstiibe edilerek bes dakika operasyon masasinda
izlenen olgu derlenme odasma alindi. Maske ile
2L/dk O,destegi siirdiiriilerek, EKG ile siirekli
KAH ve 15 dakika araliklarla kan basinc
monitorizasyonu yapilarak 1 saat izlendi. KB:75/50
mmHg, KAH:110 vuru/dk &lgiilmesi, genel duru-
munun iyi, bilincinin anestezi dncesi ile ayni olma-
st lizerine sorunsuz olarak refakatle servisine gon-
derildi. Sendroma 6zgii diger sorunlarmin takip ve
tedavisi amactyla hospitalizasyonu siirdiiriilen ol-
gunun postoperatif kontrollerinde anesteziye ait
herhangi bir komplikasyon izlenmedi.

TARTISMA

OCRL Sendromu X kromozomuna bagli resesif
gecisli birden fazla sistemi tutan, bir sendromdur.
Gortilme sikligi  kesin  bilinmemekle beraber
Amerikada 1-10/1.000.000 oraninda goriildigii ve
bu oranin iilkeler arasinda biiyiik farklilik goster-
medigi tahmin edilmektedir. OCRL Sendromundan
sorumlu genin Xq24-26 oldugu saptanmigtir. Bu
gen golgi aparatinda vezikiiler transporttan sorum-
lu olan lipid fosfataz, fosfaditil inositol 4,5 bifosfat,
S-fosfataz enzimlerinin yapim ve fonksiyonu ile
iligkilidir (1-3).
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Olgunun klinik seyri ve prognozu tutulum gosteren
organlarin fonksiyon bozukluguna goére degismekte-
dir. Katarakt ve glokom siklikla izlenen g6z bulgula-
ridir. Renal bileseni proteiniiri, yaygin aminoasidiiri
ile seyreden ve Fanconi sendromuna neden olan
tubuler disfonksiyondur. Baslangicta proksimal
tubulus defekti varken giderek glomeruler hastalik
olusur. Hiperkalsiliri ya da tedaviye bagli olarak
nefrokalsinozis ve nefrolityazis geliserek tubuler
disfonksiyon goriilebilir. Sinir sisteminde ak madde
yikimi klinikte mental retardasyon ve konviilziyon
ile seyreder (1-6). Sunulan olguda ise tiim bu bulgu-
larin yanisira ciltte papiiler deri lezyonlar: izlenmek-
teydi.

Harrison ve ark.(8) 4 yasinda bir olguda kesici dis-
lerde retansiyon kistleri, pulpa adaciklarinda genisle-
me, dentin formasyonunda displazi bildirmiglerdir.
Sunulan olguda da on iist kesici disler hizasinda
entiibasyonu giiclestiren kistik yapt mevcuttu. Agiz
girigini 6nemli 6l¢iide daraltabilen kistik olusumlar
entiibasyon gilicligiine neden olabileceginden dik-
katle degerlendirilip entiibasyon giigliigiine karsi
onlem alinmasi gerekliligi gdzoniinde bulunduruldu.
OCRL Sendromlu olgularda entiibasyon sirasinda
g0z Oniinde bulundurulmas: gereken diger bir konu-
nun da kemik yapmin kirilganliginin oldugu bilin-
mektedir (3,5,7). Bu nedenle de pozisyon verirken
ve entiibasyon sirasinda dikkatli olmaya ve kemik
yapty1 gerilmeye karsi korumaya 6zen gosterildi.

OCRL Sendromlu olgularda operasyon sirasinda
dekstroz igeren soliisyonlardan hiperglisemi ve
sekonder insiilin sekresyonuna yol acarak serum
potasyum diizeyinin daha da diismesine yol acabile-
cegi i¢in yine serum potasyum diizeyini azaltacagi
icin de hiperventilasyondan kagmilmasi gerektigi
bildirilmektedir (7). Sunulan olguda preoperatif ii¢
saat oral ya da parenteral yolla herhangi bir siv1 al-
mamig olmasi nedeni ile 10 mL/kg/saat 1/3 izomiks
inflizyonu yapildi ve anestezi uygulamasi sirasinda
hiperventilasyon olmamasina dikkat edildi.

OCRL Sendromu seyrinde glokom siklikla goriil-
mekte fakat glokom tanis1 konulmasi ortalama 24.1
ayda olmaktadir (6). Bu nedenle heniiz glokom sap-
tanmamig bile olsa g6z i¢i basincini artirabilecek
uygulamalardan kacinilmasi gerekmektedir. Bu ol-
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gularda o6ksiiriik, tkinma ve bas agag1 pozisyon goz
ici basincini artiracagindan laringoskopi derin
anestezi altinda iken yapilmalidir. Bu nedenle olgu-
nun anestezi uygulamasinda géze direk basi yapil-
mamast, basin hafif yukarida olmasi entiibasyon
giicligli beklenildiginden spontan solunumu koru-
yarak maske ile anestezi indiiksiyonu ve yeterli
anestezi derinligine ulasildiginda da
nondepolarizan kas gevsetici kullanimi tercih edil-
di.

OCRL Sendromunda arteriyel kan gazlarinin ya-
kindan izlenmesi gerektigi ve bikarbonat diizeyinin
20 mmol/L’nin tizerinde olmasinin uygun oldugu
bildirilmektedir (7). Sunulan olgunun preoperatif
degerlendirilmesinde asit-baz diizeyi kontrol altin-
da iken peroperatif arter kan 6rneginde bikarbonat
diizeyinin 13.7 mmol/L olarak saptanmasi iizerine
6mL %4.2 sodyum bikarbonat 15 dakikada infiize
edildi.

OCRL Sendromlu olgularin anestezi uygulamalari
sirasinda kullanilacak ilaclarin olasi yan etkileri
goz oniinde bulundurulmalidir. Cogu opioid zayif
alkali yapisinda oldugundan olgulardaki asidoz
opioidlerin noniyonize formlarin1 artirarak beyin
dokusuna penetrasyonunu artirabilir. Bu da
sedasyon artisi, havayolu reflekslerinde depresyon
ile pulmoner aspirasyona yol agabilir. OCRL Send-
romunda eger opioid kullanilacaksa dikkatli bir
monitorizasyon altinda kullanilmali ve diisik doz
tercih edilmelidir (7). Sunulan olgudaki anestezi
uygulamasinda opioid tercih edilmeyip, inhalasyon
anestezisi yanisira diisik doz nondepolarizan kas
gevsetici kullanildi.

Sonug olarak, OCRL Sendromlu olguda dikkatli
bir preoperatif degerlendirme ile anomaliler sapta-
narak bunlara yonelik 6nlemler alinip asidoz varli-
ginda solunum depresyonunu siddetlendirebilece-
ginden opioid kullanimindan kaginildiginda ve
peroperatif kan gazlart ve elektrolitler yakindan
izlenerek asidoz ve asidozun etkilerini artirabilecek
uygulamalar oOnlendiginde anesteziye bagli bir
komplikasyonun gelismedigi postoperatif donemin
saglanabildigi gézlenmistir.
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