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Metilentetrahidrofolat redtktaz (MTHFR)
enzim eksikligi vicutta homosistein sevi-
yelerinde artis ile sonuclanan otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. Hi-
perhomosisteinemi, vendz ve arteriyel
tromboz gelisim riskini artirmaktadir.®”
Daha o6nce kalitsal trombofili nedenleri
arastirilarak heterozigot MTHFR C677T
mutasyonu saptanan, adenotonsillektomi
ve bilateral orta kulak dreanaj tupU uy-
gulamasi nedeniyle genel anestezi uygu-
lanan olgu literatir esliginde sunuldu.

iki yasinda 11 kg, 85 ¢cm boyunda erkek
hastanin anamnezinden dogum sonrasi 1.
hafta icerisinde sepsis tablosuyla birlikte
sag ve sol ayak distal uclarinda UGlserasyon
ve nekroz gelistigi, bu nedenle sol ayagi-
nin 1 aylikken tarsometatarsal seviyeden
ampute edildigi 6grenildi. Cocuk hemato-
loji servisi tarafindan takip edilen hastada
konjenital tromboz nedenleri arastirildigi
MTHFR geninin C677T bdlgesinde hetero-
zigot mutasyon tespit edilen hastaya an-
tikoagulan (enoksaparin sodyum) tedavisi
baslandigi bildirildi.

Fizik muayene ve havayolu degerlendiril-
mesinde o6zellik saptanmadi. Laboratuar
incelemesinde hemoglobin: 10,7 g dL",
I6kosit: 9100 mm3, trombosit: 309000

mm?3, INR: 0,96, PT: 12,7 sn, aPTT: 28,7
sn, homosistein 6,7 pmolL"' (5.5-14) idi.
Kalp atim hizi (KAH), ortalama arteriyal
basin¢ (OAB), periferik oksijen satlras-
yonu (Sp0O,), end-tidal CO, parsiyel ba-
sincl (ETCO,), periferik vicut isisi (Drager
Cappa-Almanya) monitérize edildi. Se-
vofluran ve oksijen ile maske induksiyo-
nu sonrasi alfentanil 10 pg kg’ (Rapifen;
Janssen-Cilag, Belcika), rokuronyum bro-
mid 0,6 mg kg (Esmeron 10 mg mL" Or-
ganon, Hollanda) kullanilarak 4,5 mm ic
caph kafsiz tiple sorunsuz entltibe edildi.
Nitréz oksit (N,O) kullanilmadi. Anestezi
idamesinde ise % 1-3 sevofluran ve oksi-
jen icinde % 50 hava kullanildi. 40 dk."hk
operasyon suresince hemodinamik olarak
stabil seyreden olgu Modifiye Aldrete
Skoru 9 olduktan sonra servise génderil-
di. Postoperatif donemde olasI tromboz
komplikasyonlarina karsi cocuk hematolo-
ji klinigi tarafindan takip edilen hasta iki
gln sonra fizik muayene ve laboratuvar
bulgulari normal olarak taburcu edildi.

MTHFR enzim eksikliginin 29 farkli mutas-
yonu tanimlanmistir. Bu mutasyonlar ice-
risinde C677T poliformizmi daha yuksek
homosistein seviyeleri ve ylUksek iskemik
kalp hastahigi riski ile en 6nemli olanidir.
@ MTHFR enzimi geninin homozigot mu-
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tasyolarinda enzim aktivitesi daha ¢ok
azalmasina karsin ¢ok sayida calismada
heterozigot MTHFR C677T mutasyonu ile
tromboz arasi iliski gosterilmistir.®)

Homosistein seviyeleri yikselme riski olan
hastalarda vazookllUziv hastaliklari 6nle-
mek icin antikoagulan tedavi yaninda vi-
tamin replasmani 6nerilmektedir.®» Bizim
olgumuz da dogum sonrasi 1. hafta iceri-
sinde sepsis tablosuyla birlikte sag ve sol
ayak distal uclarinda trombozise sekonder
Ulserasyon ve nekroz gelistigi bildirilmek-
tedir. Medikal ve cerrahi tedavi sonrasin-
da ise yaklasik 2 yil homosistein seviyeleri
normal seyretmis ve trombozis ile ilgili bir
bulguya rastlaniimamistir.

Nitréz oksit homosisteini metiyonine do6-
nUstiren metiyonin sentetazi irreversible
olarak inhibe ederek homosistein sevi-
yelerini artirmaktadir. Bardner ve ark.®
genel anestezi altinda N,O kullanilan ve
kullanilmayan 20 hasta iceren calismala-
rinda, N,O kullanilan hastalarin timinde
homosistein seviyelerinde artis oldugunu
ve bu durumun operasyon sonrasi 24 saat
devam ettigini saptamistir.

Bu hastalarin perioperatif bakimlarinda
yeterli hidrasyonun saglanmasi cok 6nem-
lidir. Ayrica kan vizkositesinde artisi veya
vaskUler spazmi artirarak pihti olusumu-
na neden olabilecek bradikardiden, hi-
poksemiden ve hipotermiden kacinilmasi
gerekmektedir.®

Sonug olarak, MTHFR enzim eksikligi, pe-
rioperatif trombozis ve/veya emboli ge-
lisme riski yUksek olan hasta gruplarinda
mevcut ise, antikoagulan ilaglarin kulla-
nilmasi, N,O kullanimindan kacinilmasi,
monitérizasyon ve takiplerinde daha dik-
katli olunmasi gerekmektedir. Néroaksiyel
ve rejyonal anestezi uygulanabilir, ancak
antikoagulan tedavi kullanan hastalarda
dikkatli olunmahdir.
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