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Ozet

Homosistiniliri otosomal resesif gecis gosteren metabolik bir hastaliktir. Nadir goriilen bir
aminoasid metabolizma bozuklugu olan homosistiniiride lens subliiksasyonu ve glokom
goriilebilir. Bu hastalar genel anestezi altinda tromboembolik komplikasyonlara yatkindir.
Ayrica hiperinsiilinemi ve hipoglisemik konviilsiyonlar da sik goriiliir. Yazimizda lens
subliiksasyonu nedeniyle genel anestezi altinda lensektomi operasyonu gereken 11 yasinda
homosistiniirili erkek hastay1 sunduk.

Anahtar kelimeler: Homosistiniiri, genel anestezi

Summary

Homocystinuria is an autosomal recessive metabolik disorder. Patients with homocystinuria, a
rare inborn error of aminoacid metabolism, may present with subluxation of the lens or
glaucoma. These patients are susceptible to thromboembolic complications during general
anesthesia. Hyperinsulinemia and hypoglycemic convulsions are also common. In this case we
report a 11 year old boy with homocystinuria who required an ocular surgery including
lentectomy under general anesthesia because of lens subluxation.
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GIRIS

Homosistiniiri ilk kez Field ve arkadaslari tarafindan 1962'de tanimlanmis konjenital
metabolik bir hastaliktir (). Mental retardasyon, iskelet anomalileri, okiiler problemler ve tedavi
edilmediginde tromboembolik komplikasyonlarla seyreder ). Otosomal resesif gegis gdsteren bu
hastalik sistatyonin beta sentaz enzimindeki eksiklikten veya defekten kaynaklanir. Enzim
eksikligi plasmada metiyonin ve homosistein artisina neden olur. Artmis plasma homosistein
konsantrasyonu yliksek kardiyovaskiiler risklere neden olabilir. 1971'de bu hastalig1 olanlarda
artmis mortalite hiziyla birlikte tromboembolik komplikasyon insidansinda artisin ortaya ciktig
gosterilmigtir @),

Homosistiniirili hastalarda genel anestezi altinda tromboembolik komplikasyonlarin yani sira
hiperinsiilinemi ve hipoglisemik konviilsiyonlar da sik goriilebilir ). Hipogliseminin, dolagimda
metiyonin gibi aminoasidleri igeren yiiksek siilfiir seviyeleri ile iligkili insiilin salinimindaki
degisikliklere bagl oldugu diisiiniilmektedir ®). Bu hastalarda giivenli anestezi idamesi igin,
operasyon Oncesi asetilsalisilik asid veya dipyridamole ile tedavi, peroperatif donemde glikoz
veya diislik molekiiler agirlikli dekstran ile yeterli sivi tedavisi yaninda arteryel kan basinci ve
periferik vazodilatasyonun korunmasi gerekir. Ayrica vendz stazi Onlemek i¢in hastaya
peroperatif elastik ¢orap giydirilip, miimkiin olan en kisa zamanda yiiriimesi saglanabilir ).

OLGU

Olgumuz 11 yasinda, marfanoid goriiniimli, homosistiniiri tanis1 konmus, lens
subliiksasyonu nedeniyle genel anestezi altinda lensektomi operasyonu planlanan erkek hasta.
Hastamiz diisiik metiyoninli homosistiniiri diyeti, folik asit, B12 vitamini ve diisiik doz
asetilsalisilik asid ile antiagregan tedavi almakta. Operasyon Oncesi hastaya 8 saat oral siv1 - gida
alimi kesilerek periferik damar yolundan 2 ml/kg/st isolyte -P infuzyonuna basland1 ve operasyon
odasina alinarak noninvaziv monitorize edildi. Tromboembolizmi 6nlemek i¢in alt ekstremiteler
elastik bandajla sarildi. Anestezi indiiksiyonu icin 5 mg/kg sodyumtiyopental, 0,6 mg/kg
rokuronyum ve 30 pgr fentanil verildi.Yeterli kas gevsemesinin ardindan hasta orotrakeal entiibe
edilip anestezi idamesi i¢in N20 kullanimindan kaginilarak % 1-2 sevofluran ve %50 O, + %50
hava ile siirdiiriildii. Operasyon boyunca hemodinami stabil seyretti. Preoperatif kan sekeri 96
mg/dl olan hastanin peroperatif 30.dakikada kan sekeri 110 mg/dl 6lgiildii. 80 dakika siiren
operasyon sonunda atropin + neostigmin ile dekiirarizasyon yapilarak hasta ekstiibe edildi ve
hemodinamisi stabil bir sekilde postoperatif herhangi bir komplikasyon gelismeden servise
gonderildi.

TARTISMA

Homosistiniiri multiple sistemik hastaliklarla seyreden otosomal resesif gecisli bir hastaliktir
). Bu hastalik metiyonin metabolizmasindan sorumlu bir veya birkag enzimin yetersiz
aktivitesinden kaynaklanir. Homosistiniirinin en sik nedeni kanda metiyonin, idrarda homosistein
ve metiyonin diizeylerinin artisina neden olan sistatyonin beta sentaz eksikligidir. Bu durum bazi
olgularda piridoksin destegi ile tedavi edilebilir ©). Bizim hastamiz piridoksine cevapsiz
oldugundan folik asit ve B12 vitamini almaktaydi.



Hastaligm klinik 6zellikleri, marfanoid goriiniim, uzun kemik yapisi, lens ektopisi, 6n gogiis
deformitesi, spinal osteoporoz ve kifoskolyozdur. Hastalarin yaklagik %60'1 mental retardedir (7).
En o6nemli ve hayat1 tehdit edici bulgusu intravaskiiler tromboza olan egilimdir. Hem vendz hem
de arteryel damarlari tutan tromboembolik epizodlar herhangi bir yasta ortaya ¢ikabilir ®),

Homosistiniirili hastalarda perioperatif donemde ortaya ¢ikabilecek iki 6nemli anestezik
problem vardir. Bunlar tromboembolizm ve hipoglisemidir. Tromboembolizm yiiksek plasma
homosistein diizeyleri ile iligkili oldugundan serum metiyonin ve homosistein diizeylerini
diistirecek diyet tedavisi gereklidir. Ayrica preoperatif yeterli intravendz sivi tedavisi ve diisiik
doz asetilsalisilik asit verilmesi tromboembolizm riskini azaltabilir. Alt ekstremitelere
uygulanacak elastik bandaj da kanin periferik géllenmesini onleyerek tromboembolizm riskini
azaltir @, Biz de hastamiza preoperatif sivi1 tedavisine basladik ve alt ekstremitelerini elastik
bandajla sardik. Herhangi bir tromboembolik komplikasyonla kagilasmadik.

Diger bir anestezik problem de, metiyonin gibi aminoasidleri i¢eren yiiksek siilfiir seviyeleri
ile iligkili insiilin salinimindaki degisikliklere bagli oldugu diisiiniilen hipoglisemidir ).
Operasyon Oncesi metiyoninden fakir diyet, perioperatif dekstroz inflizyonu ve operasyon
sirasinda kan sekeri diizeyinin kontrolii bu hastalarda gereklidir. Biz de hastamiza pre ve
peroperatif kan sekeri diizeyini kontrolii ile peroperatif dekstrozlu siv1 verdik.

Neal (19 ve arkadaslar1 1998'deki ¢alismalarinda azot protoksid kullanimimin postoperatif
plasma homosistein diizeylerini arttiracagimi gdstermislerdir. N>O'in neden oldugu homosistein
diizeyindeki artisin postoperatif miyokardiyal iskemideki artisla iligkili oldugu bildirilmigtir (11,
Foschi (12) ve arkadaslar1 da 2001'deki calismalarmda N,O'in kullanilmadig1 genel anestezide
cerrahi sonrasi total homosistein diizeyinin diisebilecegini bildirmislerdir.

Sonug, olarak homosistiniirili hastalarda mortalitesi yliksek olan tromboemboli riskini
azaltmak icin, preoperatif donemde homosistein ve metiyoninden fakir diyet, antiagregan tedavi
ve yeterli sivi tedavisi, intraoperatif donemde de postoperatif homosistein diizeyini
arttiracagindan N,O kullanimindan kacinilmasi, normal kalp atim hacminin korunmasi, venoz
stazin dnlenmesi i¢in alt ekstremitelere elastik bandaj uygulamasi, hipogliseminin dnlenmesi i¢in
ise peroperatif yeterli dekstrozlu sivi verilmesi ile giivenli bir anestezi uygulamasi saglanabilir.
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