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OLGU SUNUMU / CASE REPORT R

RiZOMELIK KONDRODISPLAZI PUNKTATA VE GOZ ANESTEZISi:
OLGU SUNUMU

Rhizomelic Chondrodysplasia Punctata and Eye Anesthesia:
A case report

OZET

Rizomelik kondrodisplazi punktata (RCDP) peroksizomal metabolizma bozukluguna bagl nadir
goriilen konjenital bir sendromdur. Epifizyel kikirdakta noktasal kalsifikasyon bozuklugu, her
iki gozde katarakt, hipertelorizm, semer seklinde burun, ¢ikik alin, yiiksek damak, kifoskolyoz,
humerus ve femurda kisalik, kalga ¢ikikligi, ilerleyici eklem kisitligi ve mental retardasyon
gorilir.

Olgumuzun boy, viicut agirligi ve bas gevresi 3. persantilin altindadir. Hastalar katarakt ve
glokom nedeniyle g6z muayene ve ameliyatlar1 olmakta bu yiizden genel anestezi
uygulanmaktadir. Olgumuza daha 6nce dokuz defa genel anestezi uygulanmistir. En son 45 giin
arayla her iki gézde glokom nedeniyle ameliyat oldu ve iki kez genel anestezi ald1. Biz bu olgu
sunumunda genel anestezi uygulamamizi ve karsilastigimiz zorluklart belirttik. Bu zorluklar;
entiibasyon gii¢liigli ve damar yolu bulunmasindaki giicliiktiir.

Yakin monitorizasyon, komplike olmayan anestezi uygulamalar1 ve perioperatif hava yolu
kontrolii bu tip hastalarda basarili anestezi yonetimi i¢in 6nemli oldugunu diisiinmekteyiz.

Anahtar kelimeler: Rizomelik kondrodisplazia punktata, genel anestezi, zor entiibasyon,
konjenital katarakt, glokom.

ABSTRACT

Rhizomelic chondrodysplasia punctata (RCDP) is a rare congenital syndrome that is connected
to peroxisomal metabolic disorder. Punctate calcification disorder in epiphyseal cartilage,
cataract in both eyes, hypertelorism, saddle-shaped nose, prominent forehead, high-arched
palate, kyphoscoliosis, short humerus and femur, hip dislocation, progressive restriction of the
joints, and mental retardation are seen.

Our patient’s height, weight and head circumference were below the 3rd percentile. These
patients undergo eye surgeries for cataract and glaucoma and eye examinations under general
anaesthesia. Our patient had received nine times general anaesthesia previously. The most recent
45 days apart had surgery for glaucoma in both eyes and received two more times general
anaesthesia. In this case we present our general anaesthesia procedures and the challenges we
faced during general anaesthesia. These were difficulty in intubation and finding intravenous
access.

Close monitoring, uncomplicated anaesthesia and perioperative airway control in these patients
are important for successful anaesthetic management.

Key words: Rhizomelic chondrodysplasia punctata, general anaesthesia, difficult intubation,
congenital cataract, glaucoma.

GIRiS

Rizomelik kondrodisplazi punktata (RCDP) peroksizomal metabolizma bozukluguna bagl nadir
gortilen konjenital bir sendromdur. RCDP kondrodisplazi punktata (CDP) nin otosomal resesif
gecen bir alt grubudur. Ayrica otosomal dominant, X’e bagli resesif ve dominant gegen tipleride
bulunur. Epifizyel kikirdakta noktasal kalsifikasyon bozuklugu, her iki gbzde katarakt,
hipertelorizm, semer seklinde burun, ¢ikik alin, yiiksek damak, kifoskolyoz, humerus ve femurda
kisalik, kalca c¢ikigy, ilerleyici eklem kisitligi ve mental retardasyon ile karakterizedir (1-3).

Hastalar bu tarz iskelet anomalileri ve katarakt gibi sorunlar nedeniyle ortopedi ve goz cerrahisi
ameliyatlar1 gegirmekte ve sik olarak genel anestezi almaktadirlar.

Nadir goriilen bu sendroma sahip hastamizda konjenital katarakt ve glokom nedeniyle, degisik
zamanlarda 9 defa genel anestezi uygulanmistir. Bu makalede, ailesinden yazili onam alinan
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RCDP'li olgunun son iki g6z ameliyatindaki anestezi uygularimizi
sunmak istedik.

OLGU

Hastamiz aralarinda birinci dereceden akraba evliligi olmayan 23
yasinda saglikli anne ile 31 yasinda astim bronsit tanili babanin
4. Gebelik, 3. Canli dogum olarak 3200 gram terminde dogmus
kiz ¢ocugudur. Ailede; 3 aylikken bir diisiik, 7 aylik bir kardes
o0lim Oykiisi mevcut, 9 yasinda saglikli bir erkek cocuk
bulunmaktadir. Hastamiz dogum sonrasi 19 giin solunum sikintisi
nedeniyle yogun bakim {initesinde yatmig, bugiine kadar bir ¢ok
kez alt solunum yolu enfeksiyonu nedeniyle tedavi gérmiistir.

RCDP tanili 4,5 yasinda kiz ¢ocugu katarakt ve glokom tanisi
nedeniyle ameliyat olmak lizere goz anestezi birimine bagvurdu.
7 kg agirhiginda (yasma gore 3. persantilin altinda), 77 cm
boyunda, 40 cm bas cevresi olan hastada gelisme geriligi
bulunuyordu. Burun kékii basik, dil biiyiik, disler kirec gibi kolay
kirilabilen yapida, gozler egzoftalmik idi (Resim 1). Ust
ekstremitelerde internal rotasyonda kontraktiir gelismis, alt
ekstremiteler ise eksternal rotasyon kontraktiiriindeydi.

RCDP tanist ile cocuk hastaliklari genetik kliniginden takipli olan
hastamiza 3 aylikken katarakt ameliyati ile 6 defa gz muayenesi
ve beyin tomografisi ile manyetik rezonans goriintiilemesi olmak
iizere 9 defa genel anestezi uygulanmistir.

Hastamiz en son 45 giin arayla her iki g6z de glokom nedeniyle
trabekiilektomi ameliyat1 i¢in iki kere genel anestezi aldi.

Hasta ile yeterli iletisim kurulamadigi i¢in ameliyat Oncesi
anestezi muayenesinde, hava yolu degerlendirmesinde Mallampati
skoru iyi degerlendirilemedi. Boyun hareketleri iyi olmasina
ragmen ag1z agiklig1 normalin altinda oldugu i¢in zor entiibasyon
olasilig1 diisiiniildii. Solunum sesleri dinlemekle ¢ift tarafli kaba
olarak duyulan hastada ¢ekilen akciger grafisinde hiler dolgunluk
ve kalsifikasyonlar saptandi, ayrica humeruslar1 kisa oldugu
goriildii (Resim 2). Kardiyovaskiiler sistemde bir patoloji
saptanmadi. Laboratuvar degerleri: Het: % 32,1; Hgb: 10,7mg/dL;
l6kosit sayimi: 4400/uL; trombosit sayimi: 89000/uL; APTT:
20sn; PT: 11,5sn; INR: 1; AST: 33U/L; ALT: 8U/L; iire:23 mg/dL;
kreatinin: 0,22mg/dL; total protein: 6,80g/dL; albiimin: 4,30 g/dL;
sodyum: 144mmol/L; potasyum: 3,45 mmol/L idi.

Hasta ameliyathaneye alindiginda her iki kolundaki deformiteler
nedeniyle uyanik halde pozisyon verip damar traselerini gérmek
zor oldugu icin, maske ile sevofluran uygulanarak uyutuldu ve
damar yolu arandi. %80 oksijen-hava karisimi i¢inde%8

Resim 1: Olgunun yiiz goriniimii (Olgunun yiiziiniin tam
olarak yaymlanmasi i¢in ebeveyn onami alinmistir).

Resim 2: Olgunun postero-anterior akciger grafisi.

sevofluran ile herhangi bir zorluk olmadan hasta ventile edildi.
Yeterli gevseme saglandiktan sonra sevofluran %4’e indirildi.
Hastaya iist ekstremitede damar yolu agmakta zorlanildi, daha
sonra sag ayak dorsal ylizeyinden periferik venoéz damar yolu
acildi. Laringoskop ile kasgevsetici ilag yapilmadan vokal kordlar
degerlendirmek icin incelendi ve epiglotun {ist ucu goriilebildi.
Ventilasyonun rahat olmasi sebebiyle 0.4 mg rokiironyum ile kas
gevsemesi saglandi. Laringoskop ile tekrar bakildiginda vokal
kordlar goriilemedi, entiibasyonun zor oldugu diisiiniildii. Ikinci
girisimde 4.5 numara balonlu (hastanin yasina gore hesap
edilenden kiigiik) entlibasyon tiipii ile entiibe edildi. Laringoskopi
esnasinda hastanin dislerinin adeta kire¢ parcaciklar1 gibi
pargalandig: goriildii ve agiz i¢i temizlendi. Zor entiibasyon sebebi
subglottik bolgede darlik olarak diisiiniildii. Entiibasyon tiipiiniin
balonu sigirilmeden hasta ventilatére baglandi ve hava yolunda
kagak olmadig: goriildii. Kapnografide gézlenen EtCO2 degeri
101 mmHg, SpO2 %100 idi. Strekli EKG monitérii ile takip
edilen hastada entiibasyon girisim siireci de dahil SpO2 nin %98’
in altina diismedigi gozlendi. EtCO2 degeri 15 dk iginde normal
sinirlara ulasti ve ameliyat siiresince 36-40 mmHg arasinda
seyretti. Ameliyat oncesi kalp atim hiz1 (KAH) 134/dk olan
hastanin ameliyat siiresince KAH’ 1 120-130/dk aras1 seyretti.
Anestezi siiresi 85 dk idi. Ameliyat bitiminde sorunsuz olarak
ekstiibe edildi. Spontan solunumu yeterli olan hasta 1 saat
derlenme tiinitesinde gozlendi ve sonra goz servisine yollandi.

45 giin sonra diger goze de glokom nedeniyle trabekiilektomi
yapilmak i¢in hasta géz ameliyathanesine alindi. %80 oksijen-
hava karisimi iginde %8 sevofluran ile ventile edilerek anestezi
indiiksiyonu saglandi. Hastaya sol 6n koldan ikinci denemede
damar yolu ag1ldi, 2 mg rokiironyum verildi, %2 sevofluran ile 1
dk ventile edilerek entiibe edilmeye calisildi. ilk iki girisim
basarisiz oldu, tUglincii denemede hasta 4 numara balonsuz
entlibasyon tiipii ile entiibe edildi. Mekanik ventilatére baglanan
hastada SpO2 % 99, EtCO2 27 mmHg idi. Ameliyat sirasinda
KAH 110-130/dk arasinda seyretti. Anestezi siiresi 60 dk idi.
Ameliyat sonrasi hasta ekstiibe edildi. Spontan solunumu yeterli
olan hasta ayni sekilde 1 saat derlenme tinitesinde gozlendi ve
sonra goz servisine yollandi.

Daha onceki g6z muayenelerinde hastaya alt1 kere inhalasyon
anestezisi uygulanmis, sevofluran %4-5 arasinda verilmis, goz
muayeneleri yapilmig ve hasta anesteziden sorunsuz olarak
uyanmistir.

TARTISMA

White ve ark. belirttigi gibi RCDP’de bilateral katarakt, eklem
kontraktiirleri ve psikomotor gelisme geriligi bildirilmistir (2).
Bizim olgumuzda da ayni 6zellikler bulunmaktadir. Akkus ve ark.
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da belirttigi gibi viicut agirligi, bas ¢evresi ve boyu yasina gore
kii¢iik olup 3. persantilin altindadir (4). Bizim olgumuzda da bu
ozellikler goriilmektedir. Jurkiewicz ve ark. gore akciger filminde
vertebra, larinks ve trakea kartilajlarinda kalsifikasyonlar
goriilmektedir (5). Bizim hastamizin servikal tomografi
incelemesinde tiim spinal vertebralarda ve vertebral eklemlerde
kalsifikasyonlar mevcuttur.

Karoutsos ve ark. bu hastalarda trakeal stenoz olasiligindan dolay1
entlibasyonda kullandiklar: entiibasyon tiiplerinin ¢aplarini daha
kiiciik tutmuslardir (6). Bizim anestezi uygulamalarimizda
kullandigimiz entiibasyon tiipleri de daha kiigiik ¢aplidir.

Said ve ark. kas gevsetici ilag kullanmadan hava yolu idamesini
saglamiglar ve bunun daha uygun oldugunu belirtmislerdir (1).
Biz de sevofluran ile anestezi indiiksiyonu yaptik ve hava yolu
idamesini sagladiktan sonra kas gevsetici ila¢ kullandik. Biiyiik
dil ve kiigiik gene nedeniyle zor entiibasyon olasiligi ve damar
yolu bulunmasinda zorluk olacagi bilinmelidir. Biz de bu
olasiliklar diisiinerek anestezi uygulamamizi bu yonde yaptik.

Sonug

RCDP g6z, solunum, iskelet ve ndrolojik bulgular ile seyreden
peroksizomal metabolik bozukluga bagli nadir gorilen bir
hastaliktir. Yakin monitérizasyon, komplike olmayan anestezi
uygulamalar1 ve perioperatif hava yolu kontroliiniin bu tip
hastalarda basarili anestezi yonetimi i¢in 6nemli oldugunu
diisinmekteyiz.
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