
Rett Sendromlu Bir Olguda Anestezik Yaklaşım 

ÖZET

Rett sendromu, özellikle kızları etkileyen, ilerleyici genetik bir bozukluktur. Sıklıkla X’e bağlı bir gen olan MECP2’deki 
bir mutasyon nedeniyle olur. Kızlardaki mental retardasyonun nedenleri arasında Down sendromundan sonra ikinci 
sıradadır. Solunum bozuklukları, EEG ve EKG anormallikleri, spastisite, ileri evrelerde kas yıkımı ve distoni, periferik 
motor bozukluk, skolyoz preanestezik hazırlık ve anestezi uygulaması özen ve hassasiyet gerektirmektedir. Biz bu olgu 
sunumunda Rett sendromunda anestezik yaklaşımı tartışmak istedik.
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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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GİRİŞ

Rett sendromu dünyanın her yerinde 
10000-23000’de 1 sıklıkla ve genellikle kız 
çocuklarında görülen bir gelişim bozuk-
luğudur. Rett sendromlu çocuklar yaşam-
larının ilk (6-18) aylarına dek tamamen 
normal ya da normale yakın gelişim gös-
terirken önce hızlı bir gerileme ile öğre-
nilen becerileri unutur sonrada uzun bir 
duraksama dönemine girer. 

Biz skolyoz nedeniyle opere edilecek olan 
13 yaşında Rett sendromlu bir olguya 
anestezik yaklaşımı ve literatür taraması-
nı sunmak istedik.

OLGU SUNUMU

On üç yaşında 20 kg ağırlığında sırtında 
eğrilik yakınması ile ortopedi ve trav-
matoloji bölümüne başvuran kız çocuğu 
hasta skolyoz tanısı ile takibe alındı. Altı 
ay sonra çekilen manyetik rezonans gö-
rüntülemede skolyozunda ilerleme gö-
rülmesi üzerine hastaya operasyon kararı 
verildi. Hastanın nörolojik muayenesinde 
steriotipik el hareketleri, otistik bulguları 
ve mental retardasyonu mevcuttu. Preo-
peratif olarak değerlendirilen hasta nö-
rolojik olarak mental retarde, bilinci açık, 
ancak koopere ve oryante değildi. Mental 
ve motor gelişme geriliği olan hasta yü-
rüyemiyordu. Tüm ekstremitelerinde de 
atrofi mevcut olup, el becerilerinde kısıt-
lılık, diş gıcırdatma ve bağırma nöbetleri 
mevcuttu. Kardiyovasküler muayenesinde 
kalp sesleri ritmikti, ek ses ve üfürüm yok-
tu. Solunumsal muayenesinde ise akciğer 
seslerinde minimal kabalaşma hariç pato-
lojik bir bulgu yoktu. Hastanın laboratu-
var testleri normal olarak değerlendirildi. 
EKG’de QT uzaması bulunmaktaydı. Öz-
geçmişinde nöbet öyküsü olmayan hasta 
risperdal 2x1 kullanıyordu. Fizik muaye-

nesinde nörolojik bulguları hariç özelliği 
olmayan hastanın yapılan tetkiklerinde 
arteriyel kan gazında pH:7,43, PaO2:85 
mmHg, PaCO2:32 mmHg, SaO2: % 96,8 
olarak belirlendi. Laboratuvar bulguların-
da ve yapılan rutin tetkiklerinde patoloji 
saptanmayan hasta; elektif şartlarda pe-
diatrik nöroloji, kardiyoloji, göğüs has-
talıkları tarafından değerlendirildi. Rett 
sendromlu hastaya malign hipertermi ris-
kinden dolayı pediatrik nörolojinin de öne-
rileri göz önünde bulundurularak dantro-
len sodyum temin edildi. Ameliyathaneye 
alınan hastaya 1/3 izodeks infüzyonu baş-
lanarak, EKG, puls oksimetri, invaziv arter 
monitörizasyonu, rektal ve aksiller ısı mo-
nitörizasyonu ile mesane kateterizasyonu 
yapıldı. Anestezi indüksiyonunda propo-
fol 2 mg kg-1, lidokain 1 mg kg-1, remifen-
tanil 1 µg kg-1 yükleme dozunda kullanıldı 
ve rokuronyum 0,6 mg kg-1 ile kas gevşe-
mesiyle trakeal entübasyon gerçekleşti-
rildi. İdamede propofol ve remifentanil 
infüzyonu uygulandı. Ek doz kas gevşetici 
gereksinimi olmadı. Giriş vital bulguları; 
kalp atım hızı (KAH): 110 atım dk-1, arteri-
yel kan basıncı (AKB): 120/80 mmHg, pe-
riferik oksijen satürasyonu (SpO2): % 96, 
rektal ısı: 36,4°C dereceydi. Entübasyon 
sonrası hastanın KAH: 95 atım dk-1, AKB: 
100/70 mmHg, SpO2: % 100, rektal ısı: 
36,6°C derece şeklinde seyretti. Rektal ısı 
operasyon boyunca en yüksek 37,6°C’ye 
ulaştı. Operasyon süresince herhangi bir 
ritim bozukluğu gözlenmedi. 

Hastaya posterior enstrümantasyon ve 
füzyon uygulandı. Toplam 800 mL kana-
ması olan hastaya 2 ünite eritrosit süspan-
siyonu verildi. Operasyon bitiminde pro-
pofol ve remifentanil kapatılarak hasta 
solutuldu ve ekstübe edildi. Postoperatif 
analjezi amaçlı hastaya 50 mg tramadol 
ve 20 mg tenoksikam intravenöz olarak 
uygulandı. Postoperatif yoğun bakımda 
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bir gün gözlenerek serviste üç gün takip 
edilen hasta önerilerle taburcu edildi.

TARTIŞMA
	
Rett sendromu (RS) ilk defa 1966 yılında 
Andreas Rett tarafından tanımlanan, sık-
lıkla kız çocuklarında görülen nörolojik 
bir hastalıktır.(1) Klinik özellikleri arasın-
da; otistik davranış, mental retardasyon, 
solunumsal bozukluklar, konuşma yete-
neğinin ve el becerilerinin kaybı, ellerini 
amaçlı kullanamama, nefes tutma, oral-
motor disfonksiyonlar, gastrointestinal 
motilite bozuklukları, skolyoz, otonomik 
disfonksiyon, somatik gelişme bozukluk-
ları mevcuttur.(2) 

Tablo I’de RS’nun tanı kriterleri görülmek-
tedir. Bizim olgumuz da Klasik Rett Send-
romu özeliklerini taşımaktadır. 
	
Tanı X kromozomu üzerinde bulunan 
MECP2 geninin kusurlu olmasından do-
layı oluşur.(2) Dört klinik evre süreci vardır 
(Tablo II). Birinci evre; 6-18 aylar arasında 
gelişme geriliğinin başlama evresidir. İkin-
ci evre; 1-4 yaş arası edinilmiş beceriler 
ve mental kayıp evresidir. Üçüncü evre; 
4-10 yaş arası kabul edilebilir hareket-
lerle birlikte nöromotor gerilik bulunur. 
Dördüncü evrede ise; ciddi bir yetersizlik 
olup, tekerlekli sandalyeye bağımlılık ge-
lişir. Bütün semptomlar tedaviye dirençsiz 
bir hal alır. Olgumuz dördüncü evrededir. 

Tablo I. Rett sendromunun tanı kriterleri.

Klasik Rett sendromu

Atipik Rett sendromu

Normal prenatal ve 
perinatal özgeçmiş
İlk 6 ayda normal 
psikomotor gelişim
Doğumda normal baş 
büyüklüğü
Postnatal baş büyüme 
hızında yavaşlama
0.5-2.5 yaş arası amaçlı el 
becerilerinin kaybı
Stereotipik el hareketleri
Sosyal çekilme, edinsel 
konuşma kaybı
Kognitif fonksiyon ve 
lokomosyonda bozulma
6 temel kriterden en az 
3’ü 11 destekleyici 
kriterden en az 5’i
Temel kriterler
El becerilerinin kaybı 
Anormal hareketler
Konuşmanın kaybı ya da 
azalması
El stereotipisi
İletişim becerilerinin
kaybı ya da azalması
Erken çocukluk döneminden 
itibaren baş büyümesinde 
yavaşlama
Etkileşimin düzelmesinden 
sonra gerileme 

Gerekli Kriterler

Uyanıkken solunum 
sorunları
Diş gıcırdatma
Erken çocukluk döneminde 
uyku sorunları
Kas erimesi ve distoninin 
eşlik ettiği anormal kas 
tonusu
Progresif skolyoz veya 
kifoz
Gelişme geriliği
Hipotrofik küçük ve soğuk 
el/ayak

Solunum düzensizlikleri 
Hava yutma veya karında 
şişkinlik
Diş gıcırdatma
Anormal hareketler
Skolyoz veya kifoz
Alt ekstremite amyotrofisi
Genellikle hipotropik soğuk 
ve soluk ayaklar
Uyku düzensizlikleri, gece 
çığlık nöbetleri
Durdurulamaz kahkaha ve 
bağırma nöbetleri
Ağrı duyarlılığında azalma
Yoğun göz teması ve veya 
göz dalması

Destekleyici Kriterler Dışlayıcı Kriterler

Organomegali veya başka 
depo hastalığı bulgusu
Retinopati, katarakt veya 
optik atrofi
Perinatal postnatal beyin 
hasarı öyküsü
Tanımlanmış kalıtsal 
metabolizma hastalığı 
veya nörodejeneratif 
hastalık
Ağır enfeksiyon veya kafa 
travmasına bağlı edinsel 
nörolojik hastalık
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Yaşayan olgu oranı ise her 10000 kız ço-
cuğunda 1’dir. Ayırıcı tanının yapılması 
gereken hastalıklar; benign konjenital hi-
potoni, serebral palsi, Prader Willi sendro-
mu, Angelman sendromu, Landau Klafner 
sendromu, Lennox-Gastaut sendromudur. 
Herhangi bir etnik neden belirtilmemiştir. 
Yaşam süresi yaklaşık 25 yıl olup; 7 ile 35 
yıl arasında değişir. Yetmiş sekiz yaşında 
olgu bildirilmiştir.(3,4) Ölümleri ani olabilir 
ve sıklıkla pnömoniye bağlıdır. Destekle-
yici kriterlerden birisi uyanıkken solunum 
sorunlarıdır. Ancak, yaşla birlikte bu anor-
mallikler azalmaya başlar. Biz de bunu 
göz önüne alarak preoperatif değerlen-
dirme aşamasında olgumuzun arter kan 
gazı analizini yaptık. Sonuç normal sınır-
lar arasında olmasına rağmen, önlem ola-
rak postoperatif yoğun bakım şartlarını 
hazırladık. 

Rett sendromlu hastalarda düzensiz solu-
num, taşipne ve yalnızca uyanıkken göz-
lenen apne nöbetleri olur.(5) Hızlı ilerleyen 
skolyozla birlikte olduğunda, hastanın 
ciddi solunum yetmezliğine girmesine ne-
den olmaktadır. Rett sendromuna sekon-
der nöromusküler skolyoz olgularında 
kas kaybı ve bozulmuş kas tonusu hasta-
lara uygun pozisyonu vermek için gerekli 
özeni etkileyebilmektedir.(6) Bu hastalarda 
süksinilkolin gibi depolarizan kas gevşeti-

ci kullanılması ile serum potasyum seviye-
lerinin arttığını bildirilmiştir(6). Hagberg 
ve ark.(7) bu hastalarda laktik asit düzey-
lerinin arttığını göstermiştir. Hastamızda 
nondepolarizan bir kas gevşetici olan ro-
kuronyumu tercih ettik ve operasyon bo-
yunca yaptığımız kan gazı analizlerinde 
serum potasyum ve laktik asit seviyeleri 
normal sınırlar arasında seyretti. 
	
Bu hastalarda oldukça düşük bir ağrı eşiği 
mevcuttur.(8) Ağrıya olan duyarlılığın art-
masının nedeni; BOS’daki beta endorfin 
konsantrasyonlarındaki artış ve anormal 
nöronal transmisyona bağlıdır.(9,10) Posto-
peratif analjezi amaçlı yaptığımız trama-
dol ve tenoksikam hastanın VAS skorunun 
yaklaşık 6 saat kadar 4’ün altında devam 
etmesi için yeterli oldu. Altıncı saatten 
sonraki analjezi gereksinimi, gerek halin-
de 50 mg intravenöz tramadol ile sağlan-
dı.

Skolyoz, RS’in göze çarpan önemli özel-
likleri arasındadır ve RS’lu kızların yakla-
şık % 65’inde görülür.(11) Sekiz-14 yaşları 
arasında, hızlı bir ilerleme kaydedebilmek-
tedir. Olgumuz 13 yaşında olup, 6 ay gibi 
kısa sürede hızla ilerleyen skolyoz nede-
niyle operasyonu planlanmıştır. Skolyoz 
erken yaşta kas zayıflaması veya distoni 
oluşmuş ve yürüyemeyen hastalarda daha 

Tablo II. Rett sendromu evreleri.

I. Duraklama evresi (6-18 ay)

II. Hızlı yıkım evresi (1-4 yaş)

Gelişimin durması, göz kontağının bozulması ve iletişim kaybı, 
oyun ilgisinin azalması,baş büyüme hızının yavaşlaması
Gelişimin bozulması, amaclı el kullanımı kaybı, stereotip el 
hareketlerinin gelişimi, yürüyüş ataksisi ve apraksi, düzensiz 
solunum hiperventilasyon, kasılma nöbetleri,otistik özellikler, 
mental retardasyon

III. Yalancı durağan evre (2-10 yaş)

IV. Geç motor bozulma evresi (5-25 yaş)

Mental retardasyon, otistik özelliklerin azalması, belirgin yürüyüş 
ataksisi ve apraksi, kaba motor disfonksiyon, kasılma nöbetleri
Hareket azalması, spastisite, skolyoz, duygusal iletişimin 
düzelmesi,kaşeksi ve gelişme geriliği, dalma nöbetleri, boş 
bakışlar
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kötüye gidebilmektedir. Bazılarında des-
tekleyiciye ve/veya cerrahi müdahaleye 
gereksinim duyulabilmektedir. Bu konuda 
tavsiye edilen, kilo aldırma uygulamaları 
ve sık sık değerlendirme yapmaktır.(11,12) 
	
Musküler distrofiye bağlı skolyozu olan 
hastalarda malign hipertermi, kardiyak 
disritmi ve süksinilkolin yan etkilerine 
yatkınlık artmıştır. Rett sendromlu hasta-
larda gözlenen hipermetabolik durumlar 
anestezi ve anestezik ajanların malign 
hipertermi riskini artırabileceğini göster-
mektedir. Hastamızda, anormal EMG pa-
terninin olması, kas kaybı, anormal nöral 
transmisyon varlığı ve de RS’u kas sistemi-
ni tutan bir hastalık olduğu için literatür-
de malign hipertermi ve RS arasında bir 
bağlantı gösteren bir kanıt olmamasına 
rağmen, pediyatrik nörolojinin uyarıları 
da dikkate alınarak olgunun anestezi ha-
zırlık ve uygulamasında bu açıdan dikkatli 
olunmuştur. Malign hipertermi şüphesini 
doğrulamak için yapılan halotan-kafein 
testi fakültemizde yapılmadığı için ve aile-
nin ekonomik koşulları bu testin yapıldığı 
bir merkeze götürmeye uygun olmadığı 
için kesin tanı koyamadık, ancak gerekli 
önlemleri aldık. Postoperatif 1 gün rea-
nimasyon ünitemizde takip ederek 3 gün 
sonra taburcu ettik.

Uzamış QT aralığıyla birlikte olan kardi-
yak aritmiler RS’lu hastalarda sıklıkla gö-
rülür.(13,14)

	
Kardiyak aritmileri ve QT anomalileri-
ni tetikleyebilecek olan ilaçların kulla-
nımından kaçınmak gerekir. Anestezide 
kullanılan tiyopental ve süksinilkolin, si-
saprid gibi prokinetikler, tiyoridazin gibi 
antipsikotikler, trisiklik antidepresanlar-
dan imipramin, antiaritmiklerden kinidin, 
amiyadaron, sotolol ayrca eritromisin ve 
ketakonazol kullanımından kaçınılmalı-

dır.(15)

Rett sendromlu hastalar sedasyon ilaçla-
rına karşı aşırı hassas oldukları için cerra-
hi sonrası derlenmesinde zorluk olabilir. 
Ayrıca RS’lu hastalarda metabolik asidoz 
durumu, düşük ağrı eşiğinin varlığı, kas 
yıkımı ve süksinilkolin gibi anestezik ajan-
larla tetiklenen potasyum seviyesinde 
artma eğilimi, anormal EMG varlığı, kas 
kaybı, anormal nöral transmisyon tetikle-
nebilecek bir malign hipertermi riski ne-
deniyle profilaktik önlemler alınarak ve 
uygun anestezi yöntemi seçilerek operas-
yon yapılması gerekmektedir. Solunumda 
ve uyku sırasında gelişebilecek apne nö-
betleri, EKG’de QT uzaması ve anormal T 
dalgası bulunması nedeniyle perioperatif 
dönemde monitörizasyonun iyi yapılarak 
hemodinamik stabilizasyonun sağlanması 
güvenli anestezi açısından oldukça önem-
lidir.
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