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Olgu Sunumu

Rett Sendromlu Bir Olguda Anestezik Yaklasim

Tuba Berra Saritas, Kevser Babacan, Gamze Sarkilar, Selmin Okesli
Selcuk Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Anesteziyoloji ve Reanimasyon Anabilim Dali, Konya

OZET

Rett sendromu, 6zellikle kizlar etkileyen, ilerleyici genetik bir bozukluktur. Siklikla X’e bagh bir gen olan MECP2’deki
bir mutasyon nedeniyle olur. Kizlardaki mental retardasyonun nedenleri arasinda Down sendromundan sonra ikinci
siradadir. Solunum bozukluklari, EEG ve EKG anormallikleri, spastisite, ileri evrelerde kas yikimi ve distoni, periferik
motor bozukluk, skolyoz preanestezik hazirlik ve anestezi uygulamasi 6zen ve hassasiyet gerektirmektedir. Biz bu olgu
sunumunda Rett sendromunda anestezik yaklasimi tartismak istedik.

Anahtar kelimeler: Rett sendromu, malign hipertermi, anestezi
SUMMARY
Anesthetic Management of a case with Rett Syndrome

Rett syndrome (RS) is a progressive genetic disorder affecting mainly females. It is usually caused by a mutation in
X-linked gene MECP2. After Down syndrome, Rett syndrome is the second leading cause of mental retardation seen in
girls. Respiration disorders, EEG and EKG abnormalities spasticity, advanced muscle wasting and dystonia, peripheral
motor dysfunction, scoliosos require precision, and attention in preoperative preparation and anesthetic management.
We want to evaluate the anesthetic management of Rett Syndrome in this case presentation.
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GIRiS

Rett sendromu dunyanin her yerinde
10000-23000'de 1 siklikla ve genellikle kiz
cocuklarinda gérulen bir gelisim bozuk-
lugudur. Rett sendromlu ¢ocuklar yasam-
larinin ilk (6-18) aylarina dek tamamen
normal ya da normale yakin gelisim g&s-
terirken 6nce hizl bir gerileme ile 6gre-
nilen becerileri unutur sonrada uzun bir
duraksama dénemine girer.

Biz skolyoz nedeniyle opere edilecek olan
13 yasinda Rett sendromlu bir olguya
anestezik yaklasimi ve literatlr taramasi-
ni sunmak istedik.

OLGU SUNUMU

On ¢ yasinda 20 kg agirhginda sirtinda
egrilik yakinmasi ile ortopedi ve trav-
matoloji bélimulne basvuran kiz ¢cocugu
hasta skolyoz tanisi ile takibe alindi. Alti
ay sonra ¢ekilen manyetik rezonans go-
rintilemede skolyozunda ilerleme go6-
rilmesi Uzerine hastaya operasyon karari
verildi. Hastanin nérolojik muayenesinde
steriotipik el hareketleri, otistik bulgulari
ve mental retardasyonu mevcuttu. Preo-
peratif olarak degerlendirilen hasta né-
rolojik olarak mental retarde, bilinci acik,
ancak koopere ve oryante degildi. Mental
ve motor gelisme geriligi olan hasta yu-
ridyemiyordu. Tim ekstremitelerinde de
atrofi mevcut olup, el becerilerinde kisit-
lihk, dis gicirdatma ve bagirma nébetleri
mevcuttu. Kardiyovaskliler muayenesinde
kalp sesleri ritmikti, ek ses ve Gfiriim yok-
tu. Solunumsal muayenesinde ise akciger
seslerinde minimal kabalasma hari¢ pato-
lojik bir bulgu yoktu. Hastanin laboratu-
var testleri normal olarak degerlendirildi.
EKG'de QT uzamasi bulunmaktaydi. Oz-
ge¢misinde ndbet dykust olmayan hasta
risperdal 2x1 kullaniyordu. Fizik muaye-
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nesinde noérolojik bulgulari hari¢ 6zelligi
olmayan hastanin yapilan tetkiklerinde
arteriyel kan gazinda pH:7,43, PaO,:85
mmHg, PaCO,:32 mmHg, Sa0,: % 96,8
olarak belirlendi. Laboratuvar bulgularin-
da ve yapilan rutin tetkiklerinde patoloji
saptanmayan hasta; elektif sartlarda pe-
diatrik néroloji, kardiyoloji, gégus has-
taliklari tarafindan degerlendirildi. Rett
sendromlu hastaya malign hipertermi ris-
kinden dolayi pediatrik nérolojinin de éne-
rileri g6z 6ntinde bulundurularak dantro-
len sodyum temin edildi. Ameliyathaneye
alinan hastaya 1/3 izodeks inflzyonu bas-
lanarak, EKG, puls oksimetri, invaziv arter
monitdrizasyonu, rektal ve aksiller 1si mo-
nitdérizasyonu ile mesane kateterizasyonu
yapildi. Anestezi indliksiyonunda propo-
fol 2 mg kg™, lidokain 1 mg kg, remifen-
tanil 1 pg kg’ yikleme dozunda kullanildi
ve rokuronyum 0,6 mg kg ile kas gevse-
mesiyle trakeal entlbasyon gerceklesti-
rildi. idamede propofol ve remifentanil
inflzyonu uygulandi. Ek doz kas gevsetici
gereksinimi olmadi. Giris vital bulgulari;
kalp atim hizi (KAH): 110 atim dk, arteri-
yel kan basinci (AKB): 120/80 mmHg, pe-
riferik oksijen satirasyonu (Sp0O,): % 96,
rektal isi: 36,4°C dereceydi. Entlibasyon
sonrasi hastanin KAH: 95 atim dk', AKB:
100/70 mmHg, SpO,: % 100, rektal isi:
36,6°C derece seklinde seyretti. Rektal 1s
operasyon boyunca en yuksek 37,6°C'ye
ulasti. Operasyon suresince herhangi bir
ritim bozuklugu gézlenmedi.

Hastaya posterior enstrimantasyon ve
flzyon uygulandi. Toplam 800 mL kana-
masi olan hastaya 2 Unite eritrosit sispan-
siyonu verildi. Operasyon bitiminde pro-
pofol ve remifentanil kapatilarak hasta
solutuldu ve ekstlbe edildi. Postoperatif
analjezi amacli hastaya 50 mg tramadol
ve 20 mg tenoksikam intravendz olarak
uygulandi. Postoperatif yogun bakimda
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bir giin gézlenerek serviste l¢ gln takip
edilen hasta 6nerilerle taburcu edildi.

TARTISMA

Rett sendromu (RS) ilk defa 1966 yilinda
Andreas Rett tarafindan tanimlanan, sik-
likla kiz ¢ocuklarinda goértlen nérolojik
bir hastaliktir.” Klinik 6zellikleri arasin-
da; otistik davranis, mental retardasyon,
solunumsal bozukluklar, konusma yete-
neginin ve el becerilerinin kaybi, ellerini
amach kullanamama, nefes tutma, oral-
motor disfonksiyonlar, gastrointestinal
motilite bozukluklari, skolyoz, otonomik
disfonksiyon, somatik gelisme bozukluk-
lari mevcuttur.®

Tablo I'de RS'nun tani kriterleri goérilmek-
tedir. Bizim olgumuz da Klasik Rett Send-
romu Ozeliklerini tasimaktadir.

Tani X kromozomu Uzerinde bulunan
MECP2 geninin kusurlu olmasindan do-
lay1 olusur.® Dort klinik evre streci vardir
(Tablo 11). Birinci evre; 6-18 aylar arasinda
gelisme geriliginin baslama evresidir. ikin-
ci evre; 1-4 yas arasi edinilmis beceriler
ve mental kayip evresidir. Uclincii evre;
4-10 yas arasi kabul edilebilir hareket-
lerle birlikte néromotor gerilik bulunur.
Dordincl evrede ise; ciddi bir yetersizlik
olup, tekerlekli sandalyeye bagimhlik ge-
lisir. BUtin semptomlar tedaviye direngsiz
bir hal alir. Olgumuz dérdlnci evrededir.

Tablo I. Rett sendromunun tani kriterleri.

Gerekli Kriterler

Destekleyici Kriterler Dislayici Kriterler

Klasik Rett sendromu Normal prenatal ve
perinatal 6zgecmis
Ilk 6 ayda normal
psikomotor gelisim
Dogumda normal bas
buayuklagu
Postnatal bas buytume
hizinda yavaslama
0.5-2.5 yas arasi amach el
becerilerinin kaybi
Stereotipik el hareketleri
Sosyal ¢cekilme, edinsel
konusma kaybi
Kognitif fonksiyon ve
lokomosyonda bozulma

6 temel kriterden en az
3’0 11 destekleyici
kriterden en az 5'i

Temel kriterler

El becerilerinin kaybi
Anormal hareketler
Konusmanin kaybi ya da
azalmasi

El stereotipisi

iletisim becerilerinin

kaybi ya da azalmasi
Erken cocukluk déneminden
itibaren bas blytimesinde
yavaslama

Etkilesimin dizelmesinden
sonra gerileme

Atipik Rett sendromu

Uyanikken solunum
sorunlari

Dis gicirdatma

Erken cocukluk déneminde
uyku sorunlari

Kas erimesi ve distoninin
eslik ettigi anormal kas

Organomegali veya baska
depo hastaligi bulgusu
Retinopati, katarakt veya
optik atrofi

Perinatal postnatal beyin
hasari 6ykusu
Tanimlanmis kalitsal

tonusu metabolizma hastaligi
Progresif skolyoz veya veya norodejeneratif
kifoz hastalik

Gelisme geriligi Agir enfeksiyon veya kafa
Hipotrofik klucuk ve soguk travmasina bagh edinsel
el/ayak noérolojik hastalik

Solunum duzensizlikleri
Hava yutma veya karinda
siskinlik

Dis gicirdatma

Anormal hareketler
Skolyoz veya kifoz

Alt ekstremite amyotrofisi
Genellikle hipotropik soguk
ve soluk ayaklar

Uyku dazensizlikleri, gece
¢iglik nobetleri
Durdurulamaz kahkaha ve
bagirma nébetleri

Agri duyarhliginda azalma
Yogun g6z temasi ve veya
g6z dalmasi
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Tablo Il. Rett sendromu evreleri.

I. Duraklama evresi (6-18 ay)

Gelisimin durmasi, g6z kontaginin bozulmasi ve iletisim kaybi,

oyun ilgisinin azalmasi,bas buyime hizinin yavaslamasi

Il. Hizh yikim evresi (1-4 yas)

Gelisimin bozulmasi, amach el kullanimi kaybi, stereotip el

hareketlerinin gelisimi, ytrtyus ataksisi ve apraksi, diizensiz
solunum hiperventilasyon, kasilma nobetleri,otistik 6zellikler,
mental retardasyon

Ill. Yalanci duragan evre (2-10 yas)

Mental retardasyon, otistik 6zelliklerin azalmasi, belirgin yurayts

ataksisi ve apraksi, kaba motor disfonksiyon, kasilma nobetleri
IV. Ge¢ motor bozulma evresi (5-25 yas) Hareket azalmasi, spastisite, skolyoz, duygusal iletisimin
duzelmesi,kaseksi ve gelisme geriligi, dalma nébetleri, bos

bakislar

Yasayan olgu orani ise her 10000 kiz co-
cugunda 1'dir. Ayirici taninin yapilmasi
gereken hastaliklar; benign konjenital hi-
potoni, serebral palsi, Prader Willi sendro-
mu, Angelman sendromu, Landau Klafner
sendromu, Lennox-Gastaut sendromudur.
Herhangi bir etnik neden belirtilmemistir.
Yasam suresi yaklasik 25 yil olup; 7 ile 35
yil arasinda degisir. Yetmis sekiz yasinda
olgu bildirilmistir.®4 Olumleri ani olabilir
ve siklikla pnémoniye baglidir. Destekle-
yici kriterlerden birisi uyanikken solunum
sorunlaridir. Ancak, yasla birlikte bu anor-
mallikler azalmaya baslar. Biz de bunu
g6z onlne alarak preoperatif degerlen-
dirme asamasinda olgumuzun arter kan
gazi analizini yaptik. Sonu¢ normal sinir-
lar arasinda olmasina ragmen, 6énlem ola-
rak postoperatif yogun bakim sartlarini
hazirladik.

Rett sendromlu hastalarda dizensiz solu-
num, tasipne ve yalnizca uyanikken g6z-
lenen apne nébetleri olur.® Hizli ilerleyen
skolyozla birlikte oldugunda, hastanin
ciddi solunum yetmezligine girmesine ne-
den olmaktadir. Rett sendromuna sekon-
der noéromuskuler skolyoz olgularinda
kas kaybi ve bozulmus kas tonusu hasta-
lara uygun pozisyonu vermek i¢in gerekli
Ozeni etkileyebilmektedir.® Bu hastalarda
stksinilkolin gibi depolarizan kas gevseti-
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ci kullanilmasi ile serum potasyum seviye-
lerinin arttigini bildirilmistir®. Hagberg
ve ark.” bu hastalarda laktik asit duzey-
lerinin arttigini gdstermistir. Hastamizda
nondepolarizan bir kas gevsetici olan ro-
kuronyumu tercih ettik ve operasyon bo-
yunca yaptigimiz kan gazi analizlerinde
serum potasyum ve laktik asit seviyeleri
normal sinirlar arasinda seyretti.

Bu hastalarda oldukc¢a disiUk bir agri esigi
mevcuttur.® Agriya olan duyarlihdin art-
masinin nedeni; BOS'daki beta endorfin
konsantrasyonlarindaki artis ve anormal
noronal transmisyona baglhdir.®'® Posto-
peratif analjezi amacl yaptigimiz trama-
dol ve tenoksikam hastanin VAS skorunun
yaklasik 6 saat kadar 4'Un altinda devam
etmesi icin yeterli oldu. Altinc saatten
sonraki analjezi gereksinimi, gerek halin-
de 50 mg intraven6z tramadol ile saglan-
di.

Skolyoz, RS'in gbze carpan 6nemli 6zel-
likleri arasindadir ve RS’lu kizlarin yakla-
stk % 65'inde gorulur.® Sekiz-14 yaslari
arasinda, hizli bir ilerleme kaydedebilmek-
tedir. Olgumuz 13 yasinda olup, 6 ay gibi
kisa strede hizla ilerleyen skolyoz nede-
niyle operasyonu planlanmistir. Skolyoz
erken yasta kas zayiflamasi veya distoni
olusmus ve ylriyemeyen hastalarda daha
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kotlye gidebilmektedir. Bazilarinda des-
tekleyiciye ve/veya cerrahi mudahaleye
gereksinim duyulabilmektedir. Bu konuda
tavsiye edilen, kilo aldirma uygulamalari
ve sik sik degerlendirme yapmaktir.(".12

Muskdaler distrofiye bagli skolyozu olan
hastalarda malign hipertermi, kardiyak
disritmi ve suksinilkolin yan etkilerine
yatkinhk artmistir. Rett sendromlu hasta-
larda g6zlenen hipermetabolik durumlar
anestezi ve anestezik ajanlarin malign
hipertermi riskini artirabilecegini goster-
mektedir. Hastamizda, anormal EMG pa-
terninin olmasi, kas kaybi, anormal néral
transmisyon varligi ve de RS'u kas sistemi-
ni tutan bir hastalik oldugu icin literattr-
de malign hipertermi ve RS arasinda bir
baglanti gosteren bir kanit olmamasina
ragmen, pediyatrik nérolojinin uyarilari
da dikkate alinarak olgunun anestezi ha-
zirhk ve uygulamasinda bu acidan dikkatli
olunmustur. Malign hipertermi stphesini
dogrulamak icin yapilan halotan-kafein
testi fakUltemizde yapilmadigi icin ve aile-
nin ekonomik kosullari bu testin yapildigi
bir merkeze g6étirmeye uygun olmadigi
icin kesin tani koyamadik, ancak gerekli
onlemleri aldik. Postoperatif 1 gln rea-
nimasyon Unitemizde takip ederek 3 gun
sonra taburcu ettik.

Uzamis QT araligiyla birlikte olan kardi-
yak aritmiler RS’lu hastalarda siklikla go-
ralar.319

Kardiyak aritmileri ve QT anomalileri-
ni tetikleyebilecek olan ilaglarin kulla-
nimindan kacinmak gerekir. Anestezide
kullanilan tiyopental ve suksinilkolin, si-
saprid gibi prokinetikler, tiyoridazin gibi
antipsikotikler, trisiklik antidepresanlar-
dan imipramin, antiaritmiklerden kinidin,
amiyadaron, sotolol ayrca eritromisin ve
ketakonazol kullanimindan kaginilmali-

dir.(®

Rett sendromlu hastalar sedasyon ilacla-
rina karsi asiri hassas olduklari icin cerra-
hi sonrasi derlenmesinde zorluk olabilir.
Ayrica RS'lu hastalarda metabolik asidoz
durumu, dusitk agri esiginin varhgi, kas
yikimi ve stksinilkolin gibi anestezik ajan-
larla tetiklenen potasyum seviyesinde
artma egilimi, anormal EMG varligi, kas
kaybi, anormal néral transmisyon tetikle-
nebilecek bir malign hipertermi riski ne-
deniyle profilaktik énlemler alinarak ve
uygun anestezi ydntemi secilerek operas-
yon yapilmasi gerekmektedir. Solunumda
ve uyku sirasinda gelisebilecek apne né-
betleri, EKG'de QT uzamasi ve anormal T
dalgasi bulunmasi nedeniyle perioperatif
dénemde monitdrizasyonun iyi yapilarak
hemodinamik stabilizasyonun saglanmasi
guvenli anestezi acisindan olduk¢a 6nem-
lidir.
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