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Noronal Seroid Lipofusinozda Anestezi Yonetimi:
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Anesthetic management in Neuronal Ceroid
Lipofuscinosis: Case Report
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ABSTRACT

Néronal Seroid Lipofusinozis ¢ocukluk déneminin en sik gériilen nérodejeneratif hastaligidir. En sik bulgular
nérolojik gelisim bozukluklari ve kardiyak iletim anomalileridir. Anestezi yonetimi ameliyat sirasinda gelisebilecek
hipotermi ve bradikardi agisindan ézelliklidir. Agir olgularda kas etkilenimi olmasi da ilag seciminde dikkatli olmayi
gerektirir. Bu olguda fimozis operasyonu uygulanan geg-infant tip NSL hastasinda anestezi yénetimi sunulmustur.
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6z

Neuronal Ceroid Lipofucinosis is the most common neurodegenerative disease of childhood. The most common
findings are neurological developmental disorders and cardiac conduction anomalies. Anesthesia management is

specific in terms of hypothermia and bradycardia that may develop during surgery. The presence of muscle invol-
vement in severe cases also requires caution in drug selection. In this case, anesthesia management in a late-infant

type NCL patient who underwent phimosis operation is presented.
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GiRiS

Noronal Seroid Lipofusinozis (NSL) oto-
zomal resesif gecis gbsteren nérometa-
bolik birikim hastaligidir. Konjenital
enzim eksiklikleri nedeniyle lipopig-
mentlerin beyin, kalp gibi birden ¢ok
organda birikimine neden olarak, organ-
larda progresif dejenerasyona neden
olmaktadir ™. NSL varyantlari semptom-
larin gordlme yasina ve etkilenen gen
proteinine gore isimlendirilir. Yasa gore
infantil (INSL), ge¢ infantil (Jansky-
Bielschowsky hastaligi), juvenil (Batten
hastaligi) ve yetiskin tip (Kufs hastaligi)
olarak adlandirilir. Hastaligin gorilme
yasi ve etkilenen enzimler arasinda fark-
liliklar olsa da hizliilerleyen gérme kaybi,

konvilziyonlar, kognitif-motor fonksi-
yonlarda bozulma ve erken 6lim hasta-
hk icin tipiktir V. Tani, karakteristik klinik
ozellikler, enzim aktivite analizi ve mole-
kiler genetik testler kullanilarak yapilir.
Bugline kadar, hastaliga neden olan
kusurlu gene dayanarak 14 NSL fenotipi
(CLN1-14) tanimlanmistir @,

Hastalikta goriilen tim end-organ hasar-
larinin fizyolojide yaptigi kompleks degi-
simler, anestezi yonetimini oldukca glic
hale getirebilir ¥, Ginimuze kadar bu
hastalikta anestezi yonetimini anlatan
yayinlarin sayist oldukga sinirhdir.
Fimozis operasyonu igin getirilen sunu-
munu yapacagimiz hastamiz, klinik bul-
gular ve molekdler testler ile kanitlan-
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mis CLN-6 gen mutasyonuna sahip olup bu tip NSL
tip 6 olarak adlandiriimaktadir. Bu olgu sunumu
Turkee literatiirde yeterli sayida makale bulunmayan
NSL ve anestezi yonetimine dikkat ¢cekilmesi amacla-
riyla yazilmistir.

OLGU SUNUMU

Alti yasinda, 15 kg agirliginda erkek hastaya, fimozis
tanisiyla siinnet yapilmasi amaciyla operasyon plan-
landi. Hastanin ilk kez 4 yasinda motor-mental geli-
simde geri kalma, gorme azli§l nedeniyle pediatri
klinigine getirildigi saptandi. Hikayesinde 1.5 yasina
kadar normal gelisim gosterdigi sonrasinda fiziksel ve
zihinsel olarak geri kaldigl, 2 yasindan sonra gérme
yetisinde ciddi azalma meydana geldigi 6grenildi.
Soygecmis Oykislinde gelisme geriligi, epilepsi, kor-
ik semptomlari olan bireylerin oldugu saptandi.
Hastamizin ilk basvurusunda yapilan tetkiklerde;
elektroensefalografide epileptik ensefalopatiyi
disindiren bulgular olmasina ragmen konviilziyon
oykisi veya myoklonik noébet hikayesi de mevcut
degildi. Ekokardiyografide sekundum atriyal septal
defekt tespit edilmis olup, elektrokardiyografi ise
sinus ritminde olup ek o6zellik bulunmamaktaydi.
Genetik molekiler testler ile CLN-6 gen mutasyonu
saptanan hasta pediatri klinigi tarafindan rutin izlem
altindaydi.

Hastanin preoperatif muayenesinde biyiime gelisme
geriligi saptandi (boy ve kilo <3 persentil). Ust ekstre-
mitelerde belirgin fleksiyon kontraktlrli mevcuttu.
Yataga bagiml, gozler spontan acik, agrili uyaranla
dekortikasyon postiiri alan, ileri derecede mental
retarde durumdaydi. Agiz acikhginda inspeksiyonda
kisithilik tespit edilmedi ve bas-eklem acikligi korun-
dugu icin zor entlibasyon-zor maske disinilmedi.
Solunum sesleri normal, kalp oskiiltasyonunda Gfu-
rim duyulmadi.

Cevre farkindaligi sinirli olan hastaya preoperatif
sedasyon uygulanmadan operasyon salonuna alindi.
Salon 1sisi 6nceden artirilarak 26.5°C ayarlandi.
Preoperatif monitorizasyonda, oda havasinda SpO,:
%97, tansiyon arteriyel: 100/60 mmHg, Nabiz:95/
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dk., vicut sicakhgr axiller:36,5°C olarak saptandi.
Anestezi indiksiyonu %6 sevofluran ile saglandi ve
24G ile periferik venden damar yolu agildi. indiiksiyon
sonrasi 0.01mg/kg atropin, 1 mg/kg ketamin, 0.5 pg/
kg remifentanil eklendi ve 2.5 numara laringeal
maske tek seferde kolayca yerlestirildi. Anestezi ida-
mesine %50 oksijen-hava karisimi 2It/dk akim, %2,5
sevofluran ile devam edildi. Hastayl hipotermiden
korumak amaciyla Ustten Gflemeli aktif 1sitma (Bair
Hugger warming system, Augustine Medical, Eden
Prairie, MN) ve pasif isitma yontemleri (corap, bere)
uygulandi. Kirkbes dakika sliren operasyon siiresince
ek opiyoid ihtiyaci olmadi. Siinnet islemi sonrasi
analjezi amaciyla %0,25 bupivakain 6cc ile penil blok
ve 150 mg parasetamol intravendz uygulandi.
Postoperatif donemde ek analjezik ihtiyaci olmayan
hasta, komplikasyon gelismeden ayni giin evine
taburcu edildi.

TARTISMA

Noronal Seroid Lipofusinozis, otozomal resesif gecis
gosteren kalitsal bir hastalik grubudur *2, Bu hasta-
larda termoregililasyon bozuklugu, aritmi ve direncli
konviilziyonlar nedeniyle anestezi yonetimi dnemli
ozellikler gosterir. Preoperatif fizik bakida hastaligin
meydana getirdigi end-organ hasarlarinin taninmasi
ve etkilenme seviyesinin belirlenmesi odak noktasini
olusturmaktadir 4. Hastamizin preoperatif aneste-
zik degerlendirmesinde oyki, kardiyovaskuler, solu-
num ve norolojik sistemler ayrintili olarak degerlen-
dirildi ve anestezi plani yapildi.

Onceki calismalar kas gevsemesi gerektigi durumlar-
da atraklryum gibi kisa siireli ajanlarin kullanilmasi-
nin dogru oldugunu belirtmistir ®). Rokironyumun
da bu amagla kullanildigi bildirilmistir ). Artmis kas
tonusu ve myoklonus mevcudiyetinin ndromuskiler
blokor sensitivitesine sebep olabilecegi bildirilmistir.
SSS etkilenmis NSL hastalarinda antiepileptik kullani-
mini asetilkolin reseptorlerinde upregiilasyona neden
olarak néromuskiler blokor etkisini degistirebilmek-
tedir ©). Stnnet gibi kisa sireli operasyon olmasi,
entlibasyon gerektirmemesi, cerrahi islem icin kas
gevsemesi ihtiyaci olmamasi nedeniyle olgumuzda
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noromuskuler blokor kullanilmadi. Hastamizin nébet
ve antiepileptik kullanim oykisid bulunmamakta idi.
Antiepileptikler hepatik sitokrom enzim indiksiyonu
yaparak anestezik ilag metabolizmasini etkilemesi
gibi bir durum soéz konusu olmadi ©. Her ne kadar
hastamizda konvilziyon heniliz gériilmemis olsa da
EEG’sinin epileptik ensefalopatiyi dislindirmesi
nedeniyle, anestezik ajan olarak diistik dozlarda anti-
konviilzan etkileri olmasi, inhalasyonla anestezi
indlksiyonunda irritan olmayan, hos kokulu ve hizli
etkisi baslayan sevofluran secildi. Opiyoid olarak kisa
ve hizli etkili olmasi, hizla yikilmasi noérolojik olarak
etkilenmis hastalarda remifentanilin tercih edilmesi-
ne neden olmaktadir. Remifentanilin hipotansiyon ve
bradikardi olusturmasi 6zellikle pediyatrik hastalarda
yuksek dozlarda kullanimini engellemektedir .
Hastamizin da cocuk ve atrial septal defekt (ASD)
tanili olmasi nedeniyle remifentanil dozu distk tutul-
mus olup, peroperatif ve postoperatif analjezik ve
sempatomimetik etkileri nedeniyle disiik doz keta-
min indlksiyonda eklendi. Perioperatif dénemde
eklenen ketaminin postoperatif akut ve kronik agri
Uzerinde olumlu etkileri oldugu gosterilmistir ©.
Ketamin, spontan soluyan hastalarda sempatomime-
tik etkisi ve PCO, artigi ile serebral kan akimini arttir
ancak sedatize kontrole mekanik ventilasyonda beyin
hasari olan olgularda bile intrakraniyal basinci arttir-
madig1 belirtiimektedir ©. Ayrica ketaminin nobet
aktivitesini sonlandirmak icin refrakter status epilep-
tikusta alternatif ilag olarak 0,5-2 mg/kg inflizyon
seklinde kullanimi da mevcuttur 9. Hastamizin epi-
lepsi 6ykisii olmamasi ve antiepileptik kullanmamasi
nedeniyle analjezik amagh ketamin kullanimina izin
vermistir.

Lipofusinoz hastalarinda termoregiilatuar ritmin
bozulmus ve bazal viicut sicakliginin azalmis oldugu
gosterilmistir 412, Literatlirde yayinlanmis vakalarda
aktif 1sitmaya ragmen hipotermi gortldigu bildiril-
mistir 314 Genel anestezinin de etkisiyle beraber
NSL hastalari hipotermi ve buna bagh komplikasyon-
lara yatkin olacaklardir. Cocuklarda hipotermi, fizyo-
lojiyi ciddi sekilde etkileyebilen bir komplikasyondur
ve hipotermi sinir <36°C olarak kabul edilmistir 5,
Hastamizda perioperatif aktif ve pasif isitma yontem-

leri ve operasyon boyunca sicaklik monitérizasyonu
uygulandi. Operasyon sliresince perioperatif viicut
sicakliginin >36°C olarak izlendi ve 1sitma yontemleri-
nin etkili oldugu goralda.

Lipofusinozda sik gortlen diger bir komplikasyon da
kardiyak iletim anomalilerine bagh bradiaritmilerdir.
Miao ve ark. 9 kontrol grup ile karsilastirildiginda
NSL hastalarinda daha fazla intraoperatif siniis bradi-
kardisi gorildiguni bildirmislerdir. Yazarlar tiim
sinls bradikardisi ataklarinin atropin veya glikopiro-
lat ile basariyla tedavi edildigini bildirmislerdir. Ayni
calismada her ne kadar hipotermi etkisiyle bradikardi
goriilse de hipotermi gelismeyen vakalarda da bradi-
kardi gelisebilecegi gosterilmistir. Bradikardi disinda
intraventrikiler iletim anomalileri, repolarizasyon
problemleri, supraventrikiler tasiaritmiler, atriyal ve
ventrikller ektopilerin de gorildtgi bildirilmistir
17.18) By nedenle hastalarin preoperatif elektrokardi-
yografileri mutlaka degerlendirilmeli ve gerekli
durumlarda olgumuzda oldugu gibi ekokardiyografi
uygulanmalidir. Hastanin sicakhiginin korunmasi ama-
ciyla operasyon odasinin ve sivilarin isitilmasi, aktif
ve pasif isitma tekniklerinin kullaniimasi 6nemlidir ve
hipotermi-bradikardi iliskisini ortadan kaldirarak arit-
mi sikhgini azaltir. Olgumuzda operasyon salonunun
Isitilmasi yanisira aktif ve pasif 1sitma yontemleri de
kullaniimistir.

Tdm NSL hastalarinda yutma glicligi problemi goril-
mektedir. Asit aspirasyonunun sonuglarini en aza
indirebilmek icin H, reseptdr antagonistleri ile pre-
medikasyon yapilmasi oneriler arasinda yer almakta-
dir. Ancak aclik siresi uygun olan cocuklarda yas,
cinsiyet, gastrointestinal patoloji ve gastrik pH’I
degistiren ilag gibi faktorlerin gastrik rezidiiel volum
Uzerinde etkili olmadigi gosterildiginden aspirasyon
profilaksisi amagh H, reseptdr antagonistleri veya
proton pompa inhibitorleri rutin olarak kullaniima-
maktadir 9. Farenks sekresyonlarini temizlemede
glclik cekecegi asikar olan bu hastalarda atropin gibi
parasempatolitik bir ajan kullanilmasi 6nerilmekte-
dir. Ayrica sekresyonlarin perioperatif aspirasyonu
olasi havayolu obstriksiyonunu da oOnleyecektir.
Olgumuzda sekresyonlari azaltmasi amaciyla atropin
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kullanildi. H, reseptdr antagonistleri veya proton
pompa inhibitorleri kullanimina ise ihtiya¢ duyulma-
di.

Ek olarak NSL hastaligindaki mitokondriyal disfonksi-
yon endisesi ve propofoliin oksidatif fosforilasyonu
bozma potansiyeli nedeniyle propofol uygulamasinin
glvenligiile ilgili teorik tartismalar yasanmistir. Ancak
2020 yilhinda yayinlanan bir galismada propofol kulla-
nimi ile advers olaylar arasinda bir iliski bulunmadigi
bildirilmistir @9, Bizim olguda anestezi indiksiyonu
hastanin intravendz erisim yolu olmamasi nedeniyle
sevofluran ile saglandi ve ek indiksiyon ajanina
gerek olmadi. Anestezi idamesi de sevofluran ile sag-
landi. Bu nedenle propofol kullanimina ihtiyag¢ duyul-
madi.

Sonug olarak, hastaligin ilerleyici olmasi nedeniyle
NSL hastalarinin hayatlarinin herhangi bir dénemin-
de herhangi bir nedenle operasyon gecirmeleri gere-
kebilir. Santral sinir sistemi ve kardiyovaskuler siste-
min bu hastalikta ciddi etkilenmis olmasi anestezik
ilac seciminde ve perioperatif izlemde dikkatli olmayi
gerektirmektedir. Preoperatif dikkatli ve ayrintili
anestezik degerlendirme; organ sistemlerinin etki-
lenme seviyesini anlamamizi, anestezi planinin dogru
yapilmasini ve postoperatif komplikasyonlarin dnlen-
mesi saglayacaktir.
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