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Olgu Sunumu / Case Report
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Bu olgu sunumunda 12 yasinda , Fenilketoniiri (FKU) tamis1 almis hastanin vitreo-retinal cerrahi sirasindaki anestezi
yénetimini paylasmak istedik. Ulkemizde akraba evliliginin yiiksek oranda olmasi nedeniyle FKU gibi otozomal resesif
kalitilan hastaliklar daha sik goriilmektedir. Klasik FKU gériilme sikhig1 diinyada 1:10000 iken bu oran iilkemizde
1:6094’dir. Her yil ilkemizde 250-300 ¢ocuk bu hastalikla dogmakta ve her 20-25 kisiden biri bu hastaligi
tasimaktadir. Bélgemizde akraba evliliginin yiiksek siklikta olmasi1 ve FKU hastalarinda maksilla hipoplazisi,mental
retardasyon,mikrosefali ve B12 vitamin metabolizmas1 bozuklugu gibi genis perspektifte klinik 6zelliklerin olmasi
nedeniyle genel anestezi tecrilbbemiz paylasilmistir.
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Anesthesia Management in Phenylketonuria Patient

Abstract

In this case report, we wanted to share the anesthesia management for vitreo-retinal surgery of a 12 year-old patient
with Phenylketonuria (FKU).Autosomal recessive diseases like FKU are more common because of the high proportion
of consanguineous marriages in our country . The incidence of classical FKU is 1: 10000 in the world while it is 1:
6094 in our country. Every year 250-300 children in our country are born with this disease and every 20-25 people
carry this disease. Our general anesthesia experience has been shared because of the high frequency of
consanguineous marriages in our region and the clinical features in a wide perspective such as maxillary hypoplasia,
mental retardation, microcephaly and vitamin B12 metabolism disorder in FKU patients.

Keywords: Phenylketonuria, general anesthesia, maxillary hypoplasia, microcephaly.

GIRIS

Fenilketoniiri (FKU) konjenital bir protein
metabolizma  bozuklugudur. Karacigerden
salgilanan fenilalanin  hidroksilaz ~ (FAH)
enziminin yoklugu veya yetersizligi nedeni ile
fenilalanin (FA) metabolize edilememektedir.
Sonug olarak plazma FA diizeyi normalin 20-30
kati  kadar artmakta, protein sentezi
baskilanmakta, serotonin, dopamin ve
norepinefrin norotransmitterlerinde belirgin
distsler izlenmekte ve miyelin sentezi
azalmaktadir! Klinik bulgulari, ciddi entelektiiel
gerilik, nobetler, otizm benzeri davranis
paterni, mikrosefali, ras, biriken fenilasetik
asite bagh koku ve hipopigmentasyondur?.

Ulkemizde akraba evliliginin %29 gibi yiiksek
oranda olmasi nedeniyle FKU gibi otozomal
resesif olan hastaliklar daha sik goriilmektedir.
Klasik FKU goriilme sikhg diinyada 1:10000
iken bu oran tllkemizde 1:6094’dir. Her yil
tilkemizde 250-300 c¢ocuk bu hastalikla
dogmakta ve her 20-25 kisiden biri bu hastaligi
tasimaktadir3.

Olgu sunumunda FKU tamsi almis retina
dekolman1 nedeniyle vitreo-retina cerrahisi
gecirecek hastanin, anestezi yonetimi literatiir
esliginde paylasilmistir.

OLGU

On iki yasinda kiz retina dekolmani nedeniyle
vitreo-retina cerrahisi planlanan hastanin
preoperatif muayenesinde FKU hastas1 oldugu
Ogrenildi. Hastanin ebeveynleri akraba idi.
Tanis1 3 yasinda konulmus olan hastada mental
gerilik mevcuttu. Maksilla hipoplazisi mevcuttu.
Hastanin karaciger ve bobrek fonksiyon testleri
normal olup hastanin diger laboratuar
tetkiklerinde patoloji yoktu.

Operasyon oOncesi hastada maksilla hipoplazisi
mevcut olmasi nedeniyle zor ventilasyon ve zor
entiibasyon olabilecegi g6z oniline alinarak farl
boyutta Endotrakeal tip, I-gel, Mac coy zor
entiibasyon bleydi ve video-laringoskop
hazirlandi. Anestezi indiiksiyonunda 1mg/kg
lidokain, 1,5 mg/kg propofol, 1mcg/kg fentanil
intravenoz yolla uygulandi. Ventilasyonunda
sikinti  gorilmeyen hasta 0,6 mg/kg
rocuronyum verildikten yaklasik 2 dk sonra
entiibe edildi. Anestezi idamesinde %1,5-2
sevofluran ve %50 hava/oksijen kullanildi.
Intraoperatif arterial kan gazi analizi yapildi.
Kan basinci, kalp atim sayisi, end-tidal
karbondioksit, Sp02, vicut sicakhigl
monitorizasyonu ile takip edildi. Nitréz oksit
kullanilmayan anestezi idamesinde anestezik
komplikasyon yasanmadu.

358



TARTISMA

Genetik bozukluklar1t olan c¢ocuklar iskelet
deformitelerinden cesitli organ anomalilerine,
mental geriliklere, metabolik hastaliklara sahip
olduklarindan, cerrahi bir islem gerektiginde
anestezileri 6zel bir 6nem arz etmektedir. Bu

hastalara yaklasimda ortaya ¢ikabilecek
komplikasyonlar ve anestezik maddelerle
etkilesim hakkinda bilgi sahibi olmak

gerekmektedir.

Resim 1. Entiibasyondan 6nce hastanin gorinimi

Dogumda fenilketoniirili bebekler normaldirler.
Baz1 vakalarda pilor stenozu ile karisilabilen
inat¢1 kusmalar tanimlanmistir. Zaman iginde
norolojik bulgular goriilmeye baslanir. Yavas
gelisen mental retardasyon cevreye ilgisizlik,
hiperaktif derin tendon refleksleri ile beraber
hipertonisite, atetoz, nébet, EEG anomallikleri
ve mikrosefali 6nemli bulgulardir4. Seboraik ve
egzamatik cilt lezyonlar1 olabilmektedir. Genis
aralikli dislerle birlikte mine hipoplazisi ve

biiylime  geriligi  goriilebilir.  Hastamizin
maksilla  hipoplazisi, retina  dekolmani
mevcuttu.
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Bu hastalarin preoperatif hazirliginda karaciger
fonksiyon testleri, bobrek fonksiyon testleri,
aclik kan sekeri, Vitamin B12 diizeyi, tam kan
sayimy, fenilalanin diizeyi calisiimalidir.

Fenilketontirili hastalarin preoperatif
degerlendirmelerinde amino asit
metabolizmasina katilan enzimlerin artmis
aktivitesini ve  glikoliz ~veya  protein
katabolizmasinda  asir1  artist  6nlemek
onemlidir. Preoperatif aglik ve cerrahi stresin
katabolizmaya neden olabilecegi goz Onilinde

bulundurulmalidirs. Onerilen Fenilketoniirili
hastalarin bekletilmeden ilk vaka olarak
ameliyata alinmalaridir. Hastamiz cerrahi

boliimle konusularak ilk vaka olarak cerrahiye
alindu.

Anestezi sirasinda bu hastalarda
monitdrizasyon ayri bir 6énem tasimaktadir.
Ozellikle viicut sicakligi, kapnografi, kan sekeri
ve arteryel kan gazi analizinin siirekli 6l¢imiu
istenmektedir® Hastamiz cerrahi siiresince
normotermik, normoglisemik ve normokarbik
olarak izlendi. Operasyon stiresince aralikli kan
sekeri ol¢iimleri, end-tidal karbodioksit 28-32
mmHg olacak sekilde mekanik ventilator
ayarlar1 yapildi.

Fenilketonitirili hastalarda prokonviilzan
anestezik ilaglarin  kullaniminda  dikkatli
olunmalidir. Anestezide kullanilan inhalasyon
ve intravenoz anestezik ajanlarin anormal EEG
ve nobet benzeri motor aktiviteye neden
oldugu gosterilmistir. Inhalasyon
anesteziklerinden enfluran sevofluran,
intravenoz kullanilanlardan ketamin, etomidat
ve  propofoliin  prokonviilzan  olduklar:
unutulmamalidir?.

Perioperatif donemde olasi nobet gelisimi
ihtimaline kars1 ila¢ olarak midazolam hazirda
bulunduruldu.  Benzer c¢alismalarda da
midazolamin kisa etkili antikonviilzan ve
sedatif ajan olmasi ve gesitli yollardan (im, iv,
oral) uygulanabilmesi  nedeniyle tercih
edildigini goruldis.
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Zor veya basarisiz ventilasyon ve endotrakeal
entiibasyon anestezistlerinen en cok
cekindikleri durumlardandir. Zor entiibasyon
birden fazla girisim ve yardimci aletlerin
kullanilmasi olarak tanimlanmaktadir.
Pediatrik hasta grubunda kullanilan test ve
yontemler siirli  olmaktadir. Hastalarda
mevcut olan anomaliler entiibasyon zorlugu
icin kuvvetli bir ipucudur. Hastamizda mevcut
olan maksilla hipoplazisi nedeniyle anestezinde
zor ventilasyon ve entiibasyon hazirhigi yapildi.
Zor hava yolu olacagi diisiiniilen hastalarda 6n
hazirlik yapilmasi, hem entiibasyon islemini
kolaylastirir hem de olas1 komplikasyonlari
azaltir. Anestezi hazirhiginda; her tip ve ¢apta
tip, laringoskop ve degisik bleytler, magill

pensi, I-gel, video-laringoskop hazirlandi.
Hastamizin entiibasyonu C MAC
videolaringoskop ile gerceklestirildi.

Bilindigi  gibi  videolaringoskoplar  zor

entiibasyon beklenen hastalarin entiibasyonu
icin tasarlanmis olup, blade’inin u¢ kismina
yerlestirilmis bir optik sistem araciligiyla
indirekt bir gorise izin vermektedir. Bu sayede
entiibasyon ve laringoskopide farkli bir
yaklasim olarak kabul edilmektedir. Yapilan
calismalar bu cihazlarin  laringoskopik
goriiniimii iyilestirdigi, endotrakeal entiibasyon
icin kurtarici ara¢ olarak kullanilabilinecegi
gosterilmektedird?.

Fenilketoniiri olgularinin anestezi yonetimi
ozellik arz eder. Bu hastalardaki ek anomaliler
ve bunlarin riskleri disiiniilerek anestezi
indiiksiyon ve entiibasyonunda yasanabilecek
problemlerin olabilecegi unutulmamalhdir. Zor
entlibasyon olasiligina karsi videolaringoskopi
dahil olmak  lizere tim  hazirliklar
tamamlanmalidir.
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