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Griscelli Sendromlu Cocukta Femur Kirig1 Sonrast Gelisen Akut

Faz Reaksiyonu

Acute Phase Reaction after Femur Fracture in a Child with Griscelli Syndrome
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Griscelli sendromu (GS) deri ve saclarda kismi albinizm ile karak-
terize, otozomal resesif geisli, nadir bir hastaliktir. Bu ¢ocuklarda
erken tani ve tedavi 6nemli olup, gecikmis vakalarda yasam sans:
azalir. Bu yazida, anestezi altinda femur kirigi nedeniyle kapali re-
diiksiyon ve pelvipedal algt uygulanan, GS tanstyla takip edilen
11 yasinda bir erkek ¢ocuk sunularak sendromun énemine dikkat
cekilmesi amaclanmustir.

Anahtar Kelimeler: Griscelli sendromu, akut faz reaksiyonu, fe-
mur kirig1, propofol, remifentanil

Griscelli syndrome (GS) is an autosomal recessive disorder that
is characterized by partial albinism of the skin and hair shaft.
Prompt and early diagnosis is a crucial step for the follow up and
management of GS, which would otherwise dramatically decrease
the life expectancy of the patients. This case report presents the
clinical course of a femoral fracture treated with closed reduction
and pelvic-pedal cast, and progression of acute phase reaction dur-
ing the follow up period.

Key Words: Griscelli syndrome, acute phase reaction, femur frac-
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Girig
riscelli sendromu (GS) deri ve saglarda kismi albinizm ile karakterize, otozomal resesif gegisli, nadir bir hastaliktr.
Ug tipinden birinde albinizm ve nérolojik bozukluklar, digerinde immiin yetersizlik (Partial Albinism Immunode-
ficiency Syndrome-PAID, tip 2) 6n plandayken, ti¢iincii tipinde dermatolojik bozukluklar gériiliir. Melanositlerde
melanosomun birikimiyle olusan giimiis-gri goriiniimlii sag kiimeleri dikkati geker (1, 2). 11k kez Griscelli ve ark. (3) tarafin-
dan iki olgu bildirilmistir. Bu ¢ocuklarda yagam sansi erken taniya ve kemik iligi nakline baghidir (4). Bu olgu sunumunda
hepatosplenomegali nedeniyle izlenen, GS tanisi oldukea ge¢ yasta konmus ve kismi albinizm bulgulari olan bir ¢ocukta
femur kirig1 sonrasi baglayan gelismeler sunulmugtur.

Olgu Sunumu

On bir yasinda, 39 kg agirliginda, erkek cocukrta 19 giin énce diisme nedeniyle femur diafiz kirigt saptanarak dis merkezde
kapali rediiksiyon ve pelvipedal al¢i yapilmus, pozisyon kaybi olmasi tizerine acik rediiksiyon dnerilerek hastanemiz ortopedi
klinigine sevk edilmistir. Bu olgunun klinik takibi ile ilgili deneyimlerimizi literatiir bilgileri ile birlikte bilimsel bir makale
olarak paylagmak i¢in gerekli onam hastanin ebeveynlerinden alindi.

Preoperatif Degerlendirme: Genel anestezi alunda, kapali rediiksiyon ve pelvipedal alci yapilmast planlanan hastanin iki
yil dnce, sag yapist ve periferik yayma bulgulariyla tip II GS tanist aldigs belirtilmistir. Fizik muayenede; genel durumu
iyi, bilinci agik, turgor tonusu normaldi, hastada agik renk kaglar ve saclar dikkat cekmekteydi. Baun muayenesinde kara-
ciger subkostal, dalak 4 cm ele geliyordu. Telegrafide mediasten geniglemis, EKG’si normaldi. Laboratuar testlerinde AST
71 U/L, ALT 31 U/L serum albiimin seviyesi 2,3 g dL!, Hb 7,9 g dL"!, Htc %24, l6kosit say1s1 5 000 K mL*, PTZ 17,3
sn, aPTZ 35,5 sn, INR 1,2, trombosit sayist 108.000 mm?"' idi. Hasta preoperatif olarak spironolakton, propranolol,
lansor, ¢inko, Ca sandoz isimli ilaglar1 kullanmaktaydi. Diisiik olan sodyum diizeyi (126 mEq/L) replasman tedavisi ile
135 mEq L"ye yiikseltilmisti. Albiimin replasmani ve kanama parametreleri yiiksek olan hastaya girisim 6ncesi 5 mg K
vitamini yapildi.
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Anestezi Yaklagimi: Hastanin giiniin ilk vakast olarak alin-
masina, ameliyathanenin ve anestezi cihazinin 6zenle dezen-
feksiyonuna, tek kullanimlik devre ve maske uygulamasina
ozen gosterildi. Acik cerrahi girisim planlanmadigy icin, pro-
filaktik antibiyotik uygulanmasina gerek duyulmadi. Anestezi
indiiksiyonunda 2,5 mg kg™ propofol verildi, 3 numara larin-
geal maske (LMA) yerlestirildi, idamede 6 mg'kg™'s propofol
ve 0,2 pg'kg'dk remifentanil ile total intravendz anestezi
(TIVA) uygulandi. Hava/Oksijen karigimi ile spontan solu-
num korunarak ventile edildi. Girisim bir bucuk saat siirdii.
Derlenme iinitesinde izlenen hasta yagamsal islevleri normal

olarak servise gonderildikten 3 giin sonra taburcu edildi.

Ortopedik Girigim: Hastaya genel anestezi altunda, skopi
kontroliinde yapilan kapali rediiksiyon sonrast pelvipedal alct
tespiti yapildi. Kontrol grafisinde yeterli rediiksiyonun sag-
landig goriilerek isleme son verildi. Sekizinci hafta kontro-
liinde yeterli kemik iyilesmesi oldugu goriilerek ali tedavisi-
ne son verildi (Resim 1A-C).

Giingor ve ark. Griscelli Sendromu ve Akut Faz Reaksiyonu

Akut faz dénemi: Girisimden 4 ay sonra genel durumu bozu-
lan hasta (39°C ates, karinda distansiyon, hepatosplenomegali
ve bacaklarinda siglik) osteomyelit 6n tanisiyla pediatri klini-
gine yaurildi. Diisiik olan albiimin ve sodyum diizeyleri dii-
zeltilen, K vitamini verilen ve parasentez stvist transiida olarak
belirlenen hastanin, kemik sintigrafisinde aktif olmasa da, ki-
niga bagli sekonder kronik osteomyelit tanust bildirildi. Kemik
iligi kiiltiirinde stafilokok koagiilaz belirlenerek antibiyotik
tedavisine baslandi. Konsey karartyla karaciger transplantas-
yonu programina alinan hasta, yausinin 32. giiniinde taburcu
edildi. Taburcu edildikten yirmi giin sonra bilin¢ bulanikligy,
tiim viicutta sisme ve genel durumunda bozulma olmast iize-
rine tekrar hastanemizin pediatri klinigine yaurlarak destek
tedavisine baglandi. Ancak yatuginin 5. ve 6. giinlerinde iki kez
kardiyak arrest gelisen hasta kurtarilamayarak kaybedildi.

Tartigma

Griscelli sendromlu hastalarin biiyiik oranda enfeksiyon kay-
nakli mortalite nedeniyle erken yasta kaybedildikleri, kontrol

I Resim 1. Hastanin rediiksiyon dncesi (A), rediiksiyon sonrasi erken dénem al¢i icinde (B) ve algt sonrast yeterli kirtk kaynamasinin

olustugunu gosteren 3. ay kontrol grafileri (C)
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edilemez T-lenfosit ve makrofaj aktivasyonu tablosu gelistigin-
de kemik iligi transplantasyonu yapilmadik¢a 6liimiin kaginil-
maz oldugu bildirilmektedir (4). Bazi sendromlar ile benzerligi
nedeniyle GS tanisi genellikle gecikebilmektedir (1). Litera-
tiirde iki aylikken Reye’s sendromu ve atipik dermatit tanstyla
tedavi edilen, 3,5 yasinda GS tanist alan bir hasta nedeniyle
ayirict taninin dnemine dikkat cekilmektedir (5). Rath ve ark.
(6) gri renkli sag¢ ve tekrarlayan enfeksiyonlar: olan sekiz aylik
bebekte Chediak-Highashi sendromu distiniiliirken, cilt ve
sa¢ biyopsileri bulgulari ile GS tarusinin kondugunu bildir-
miglerdir. Yedi aylikken akut faz reaksiyonu tanisiyla gelen ve
immiinosupresif tedaviye baslanan fakat kurtarilamayan ¢o-
cukta GS tanisi, sag ve periferik kan incelemesiyle konulmus,
ayrica Rab27A geninde mutasyon oldugu bildirilmistir (7).
Hastamizda da oldugu gibi hepatosplenomegalinin genellikle
bu hastalarda ortak bulgu oldugu ve dikkati karacigere ¢ekip
gercek tani ve tedaviyi geciktirebildigi belirtilmektedir (8).

Hipopigmentasyon ve immiin yetmezlik 6n planda olsa da,
GS hastalarinda ayni zamanda trombositlerde graniil eksikligi
nedeniyle kolay ekimoz ve burun kanamasi gelistigi ve cerrahi
sonrast kanama goriildiigii de bildirilmigtir (9). Kemik kirik-
larina bagli hematomlarda immiin hiicreler, osteoblastlar, sito-
kinler ve trombositler bol miktarda mevcut olup, kemik iyiles-
mesinin onemli belirleyicileridir. Bu elementlerdeki herhangi
bir kusur kirigin iyilesmesinde problem olusturabilir (10). Pel-
vipedal alg1, acik rediiksiyon ve internal tespit, eksternal fiksa-
tor ve elastik intramediiller civiler, bu tip kiriklarin tedavisin-
de kullanilabilecek yontemlerdir (11, 12). Yeterli reditksiyon
anestezi altnda saglanabildiginden, hastamiza ameliyathane
kosullarinda genel anestezi altinda, skopi kontroliinde kapali
rediiksiyon ve pelvipedal al¢1 yenilemesi yeterli goriildii. Genel
anestezi alacak hastalarda organ yetmezlikleri anestezi planin
etkileyen 6nemli faktorlerden biridir. Tip 2 GS olarak deger-
lendirilen hastamizin anestezisi i¢in; karaciger ve bobreklere
toksik olmayan, immiin sistemi ve kemik iligini deprese etme-
yen, etki siiresi kisa ajanlar (propofol ve remifentanil) secildi.
Enfeksiyon riskini azaltmak ve kontaminasyondan ka¢inmak
icin ortamin ve kullanilan gereclerin dezenfeksiyon kurallarina
uygun olarak hazirlanmasina, hastanin giiniin ilk vakasi olarak
alinmasina 6zen gosterildi. Profilaktik antibiyotik uygulanma-
mast ve ilk miidahaleden sonra erken taburculuk ise yaklagimi-
muzin eksikligi olarak goriilebilir.

Taburcu olduktan dort ay sonra genel durumu bozulan hasta-
mizda gelisen osteomyelitin akut faz1 tetiklemis olma ihtimali
yiiksektir. Benzer sekilde GS goriiniimii olan, ilk akut krizi
4 yasinda gegiren hastanin sitostatik tedaviye cevap vererek
iyilesme gostermesine kargin, ikinci atakta kaybedildigi bildi-
rilmigtir (13). Diger taraftan literatiirde erken tani konarak,
hemopoetik kok hiicre nakli uygulamasi ile yasam sanslari
uzayan hastalara da rastlanmaktadir (14, 15).

Sonug

Kismi albinizm GS tanist i¢in 6nemli bir uyaricidir. Bu ¢o-
cuklar dogumdan itibaren izlenmeli ve erken tani igin gerekli

incelemeler yapilmalidir. Hastamizda oldugu gibi invazif ol-
mayan bir girisim bile akut faz reaksiyonunu tetikleyebilece-
ginden, profilaktik antibiyotik uygulamas: ihmal edilmemeli-
dir. Anestezistler ve cerrahlar bu hastalar1 bekleyen risklerden
haberdar olmali, her tiirlii girisimde 6nerilen tiim koruyucu
onlemler uygulanmalidur.

Hasta Onami: Yazili hasta onami bu olguya kaulan hastanin aile-
sinden alinmistir.
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