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ÖZ

Emanuel sendromu; multipl konjenital anomaliler, kraniofasial dismorfizm, ciddi gelişme geriliği 
ve mental retardasyon ile karakterize oldukça ender, herediter resesif bir hastalıktır. Biz bu olgu 
sunumunda, izole yarık damak ameliyatı geçiren Emanuel sendromlu pediatrik hastamızdaki 
anestezi yaklaşımımızı tartışmayı amaçladık. Hastanın anestezi yönetiminde total intravenöz 
anestezi tercih edildi. Endotrakeal entübasyon videolaringoskopi ile gerçekleştirildi. Sorunsuz 
intraoperatif takibin ardından, ekstübasyon sonrası solunum sıkıntısı gelişmesi üzerinde hasta 
yine entübe edilerek yoğun bakım ünitesine devredildi. Hastamızda olduğu gibi, eşlik eden mikro-
retrognati nedeniyle anesteziyologlar zor hava yolu olasılığına hazır olmalıdır. Ayrıntılı bir preope-
ratif değerlendirme, zor hava yolu hazırlığı ve dikkatli hemodinamik monitorizasyon ile bu ender 
hastalığın anestezi yönetiminde sorunlar en aza indirgenebilir.
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ABSTRACT

Emanuel syndrome is a very rare recessive hereditary disorder characterized by multiple con-
genital anomalies, craniofacial dysmorphism, significant developmental delay and mental retar-
dation. In this case report, we discussed our anesthetic management of a pediatric patient with 
Emanuel Syndrome undergoing isolated cleft palate repair operation. General anesthesia was 
maintained with total intravenous anesthetic techniques. Videolaryngoscopy was used for endo-
tracheal intubation. The patient was extubated at the operating room following an uneventful 
intraoperative period, however she developed respiratory distress and was reintubated and 
transferred to pediatric intensive care unit. Anesthesiologists should be prepared for difficult 
airway management because of concomitant micro-retrognathia, as in our patient. Most of the 
problems regarding anesthetic management of this extremely rare syndrome can be reduced by 
a detailed preoperative assesment, preparation for diffucult airway and a careful hemodynamic 
monitoring.
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GİRİŞ

Emanuel sendromu; multipl konjenital anomaliler, 
kraniofasial dismorfizm, ciddi gelişme geriliği ve 
mental retardasyon ile karakterize oldukça ender, 
herediter resesif bir hastalıktır (1,2). Genel popülas-
yonda prevelansı 1:110.000 olarak tahmin edilmek-
tedir (2). Emanuel sendromu, 22. kromozomun fazla-
dan üretilmesi sonucu ortaya çıkar ve olguların 
%99’unda 11. ve 22. kromozomlar arasında dengeli 
translokasyon görülmektedir (3). 

Kulak anomalileri, preaurikular sinüs, kleft veya yük-

sek arkuslu damak, mikrognati, mikrosefali, böbrek 
anomalileri, kalp defektleri de eşlik edebilir. Sık görü-
len kardiyak anomalilerin başında atrial septal defekt 
(ASD), ventriküler septal defekt, pulmoner stenoz ve 
aort stenozu gelir. Diş gelişiminde gecikme, çeşitli 
iskelet anomalileri (skolyoz, kifoz, konjenital kalça 
çıkığı), erkeklerde genital anomaliler, nöbet, yaygın 
gelişme geriliği, mental retardasyon, hipotoni, sereb-
ral atrofi, hipoplastik corpus callosum, beslenme 
güçlüğü, gastroözefageal reflü, konstipasyon, imper-
fore anüs, diafragma hernisi de bu hastalarda görüle-
bilecek diğer anomalilerdendir (4). 
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Literatürde bu ender hastalığın anestezik yaklaşımı 
ile ilgili bilgi oldukça kısıtlıdır. Bu nedenle, izole yarık 
damak ameliyatı geçiren Emanuel sendromlu pediat-
rik hastamızdaki anestezi yaklaşımımızı tartışmayı 
amaçladık. 

OLGU SUNUMU

İzole yarık damak onarımı ameliyatı planlanan 14 
aylık, 7.5 kg ağırlığında, kız hastanın pre-operatif 
değerlendirmesinde; mikro-retrognati, uzun filtrum, 
her 2 kulak önünde pit, bifrontal darlık, umblikal 
herni, parsiyel damak yarığı, metakarpofalangeal 
eklemlerde laksisite, hipotoni, beslenme güçlüğü, 
laringomalazi, mikrosefali, hipertiroidi, sağ tarafta 
gelişimsel kalça displazisi saptandı. Hastanın başını 
tutamadığı ve desteksiz oturamadığı görüldü. Global 
gelişme geriliği vardı ve genetik analizinde 47XX+der 
(22)t(11:22) (q23.3: Q11.2) saptanmıştı. 
Ekokardiyografisinde sekundum ASD görüldü. Tiroid 
fonksiyon testleri normaldi. Pre-operatif alınan tam 
kan sayımında hemoglobin 13.5 g dL-1, hematokrit 
%38.7, lökosit: 19.000 mikroL, trombosit 323.000 
mikroL idi. Hastanın Mallampati skoru 2 ve American 
Society of Anesthesiologist (ASA) sınıflaması 2 olarak 
değerlendirildi. Daha önce geçirilmiş cerrahi veya 
yoğun bakım yatışı öyküsü yoktu. Hastanın ailesine 
zor hava yolu olasılığının olduğu anlatıldı ve aydınla-
tılmış onam formu imzalatıldı. Başarısız entübasyon 
olursa gerçekleşebilecek trakeostomi için onam alın-
dı. Zor hava yolu öngörülmesi ve eşlik eden komorbi-
diteler nedeniyle post-operatif yoğun bakım ünitesi 
yeri hazırlanarak, hasta ameliyata alındı. 

Ameliyat odasında standart monitörizasyonu (elekt-
rokardiyogram, pulse oksimetre, non-invaziv kan 
basıncı) takiben, %80 fraksiyone inspiratuvar oksijen 
(FiO2) ile preoksijenasyon sağlandı. Sağ el dorsum 
yüzünden 24 gauge kanül ile intravenöz yol açıldı ve 
2 mg kg-1 propofol, 1 mcg kg-1 fentanil, 1 mg kg-1 roku-
ronyum bromür, 2 mg kg-1 metilprednizolon ile indük-
siyon yapıldı. Çift-el tekniği ile 2 dk. sorunsuz maske 
ventilasyonunu takiben, Storz C-MAC Miller 1 (Karl 
Storz, Tuttlingen, Germany) videolaringoskop kulla-
nılarak ilk denemede 4.5 numara spiralli endotrakeal 
tüple sorunsuz entübe edildi (Cormack-Lehane 2). 
Endotrakeal tüp orta hatta alt dudağa tespit edildi 
(Resim 1). İdamede total intravenöz anestezi (propo-
fol ve remifentanil) kullanıldı. Cerrahi boyunca (70 

dk.) vital bulguları stabil seyretti. Anestezi sonlandırı-
larak, 4 mg kg-1 sugammadeks ile kas gevşekliği geri 
döndürüldü. Hasta, yeterli spontan solunumu sağla-
dığı düşünüldüğünde uyanık olarak ekstübe edildi. 
Ancak ekstübasyonu takiben birkaç dk. içinde desa-
türasyon ve takipne gelişmesi hastanın postoperatif 
üst hava yolu anatomisindeki değişikliği tolere ede-
memesine bağlandı, uygun sedasyon eşliğinde, yine 
Storz C-MAC Miller 1 (Karl Storz, Tuttlingen, Germany) 
videolaringoskop kullanılarak 4.0 numara spiralli 
endotrakeal tüple entübe edildi. Hasta entübe olarak 
pediatrik yoğun bakım ünitesinde 8 saat izlemin 
ardından yine ekstübe edildi, 2 gün sonra da stabil 
şekilde eve taburculuğu gerçekleştirildi.

TARTIŞMA

Emanuel sendromu ender görülen multipl sistemik 
malformasyonlar içeren bir anomalidir. Bu hastalığın 
anestezik yaklaşımı ile ilgili yalnızca 5 hasta bildiril-
miştir (1,5,7). 

Eşlik eden mikro-retrognati nedeniyle anesteziyolog-
lar zor hava yolu olasılığına hazır olmalıdır. Literatürde 
bildirilmiş olan hastalar incelendiğinde, biri hariç 
diğerlerinde direkt laringoskopinin başarısızlıkla 
sonuçlandığı görülmektedir (1,5,7). Biz de bu yüzden 
hastamızda ilk tercih olarak videolaringoskopi kullan-
dık ve entübasyon sorunsuz olarak gerçekleşti. 
Damak-dudak onarımı ameliyatlarından sonra özel-
likle küçük çocuklarda, üst hava yolunun daralmasına 
bağlı postoperatif solunum yolu obstrüksiyonu %2-3 
oranında görülebilir (8). Hastamızın Emanuel sendro-
munun neden olduğu anatomik zorlukların da eşlik 

Resim 1. 
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etmesinin sonucu olarak postoperatif üst hava yolu 
değişikliğine uyum sağlamakta zorluk çekebileceğini 
göz önünde bulundurduk. Ekstübasyon videolarin-
goskop ameliyat odasında hazır iken, kas gevşekliği 
tam olarak döndürüldükten sonra ve uyanık olarak 
gerçekleştirildi. Ancak, hastanın yeni hava yolunu 
akut dönemde tolere edememesi nedeniyle 
re-entübasyona gereksinim duyuldu. Bu durum, 
Emanuel sendromlu hastalarda özellikle de yarık 
damak dudak cerrahilerinde yalnızca indüksiyonda 
değil ekstübasyon sırasında da olası hava yolu komp-
likasyonlarına hazır olmanın önemine dikkat çek-
mektedir. 

Eşlik eden kardiyak malformasyonlar nedeniyle preo-
peratif ekokardiyografi yapılması ve peroperatif kar-
diyak monitorizasyonun yakın takibi de önemlidir. 
Hastamızın sekundum ASD dışında kardiyak anomali-
si yoktu ve olgu boyunca hemodinamik açıdan stabil-
di. Diğer olgu sunumlarında hastaların eşlik eden 
kardiyak anomalileri çeşitlilik gösterse de periopera-
tif yakın monitorizasyon ile sorunsuz takip edildikleri 
görülmektedir (1,5,7). 

Hastalarda sık görülebilen iskelet anomalileri arasın-
da skolyoz ve kifoz olması malign hipertermi riskini 
akla getirmektedir. Emanuel sendromu hastalarında 
bildirilmiş malign hipertermi olgusuna rastlamadık. 
Birkaç hastada sevofluranın sorunsuz kullanımı bildi-
rilmiş olsa da (1,6) literatür bilgisinin çok kısıtlı olması 
nedeniyle inhalasyon anesteziklerinin dikkatli kulla-
nılması taraftarıyız. Bunun yanı sıra sevofluranın 
neden olabileceği nöbet-benzeri aktiviteler zaten 
epilepsi riski olan bu çocuklarda bir diğer soru işare-
tini gösterebilir. Hiperventilasyondan kaçınmak ve 
dikkatli soluk-sonu karbon dioksit takibi gereklidir (7). 
Çocuklarda total intravenöz anestezi (TIVA) kullanı-
mı, daha iyi bir derlenme sağlaması ve daha az solu-
num yolu komplikasyonuna neden olması dolayısıyla 
da avantajlıdır (9). Biz de güvenli tarafta kalmak ve 
Emanuel sendromuna eşlik eden iskelet anomalileri 
nedeniyle malign hipertermi riskini en aza indirmek 
adına ilk tercih olarak TIVA uyguladık.

SONUÇ

Emanuel sendromlu hastaların perioperatif yaklaşımı 
ile ilgili veriler çok kısıtlı olsa da ayrıntılı bir preope-

ratif değerlendirme, zor hava yolu hazırlığı ve dikkat-
li hemodinamik monitörizasyon ile bu nadir hastalı-
ğın anestezi yönetiminde sorunlar en aza indirgene-
bilir. 
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