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OLGU SUNUMU — CASE REPORT
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OZET

Cornelia de Lange sendromu mezenkimin hipoplazisine sekonder gelistigi diisiiniilen gelisme geriligi, mental retardasyon,
hirsutizm, kardiyak, gastrointestinal ve kas-iskelet sisteminin major anomalileri ile dismorfik yiiz goriintiistiniin eslik ettigi nadir
goriilen bir sendromdur. Cornelia de Lange sendromu tanist almis hastalarin anestezi yonetiminde zor trakeal entiibasyon,
aspirasyon ve ilaglara asirt duyarlilik gibi problemlerle karsilasilabilir. Biz bu olgu sunusunda Cornelia de Lange sendromunda
anestezik yaklasimi ve literatiir bilgilerini gozden gecirmek istedik.
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SUMMARY

Cornelia de Lange syndrome is a rarely encountered disorder that is thought to progress secondary to hypoplasia of
mesenchyma. Growth and mental retardation, hirsutism, major malformations of cardiac, gastrointestinal, and musculoskeletal
systems with dysmorphic facial features are accompanied with this syndrome. Anesthetic management of these patients may
encounter problems such as difficult tracheal intubation, aspiration and hypersensitivity to drugs. We want to review the anesthetic

management and literature of the Cornelia de Lange Syndrome in this case presentation.
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GIRIS

Brachmann-de Lange sendromu olarak da bilinen
Cornelia de Lange sendromu (CdLS), 1/10.000-1/40.000
oraninda goriilen nadir bir sendromdur. Bu sendroma
biiylime geriligi, mental retardasyon, tipik yiiz goriinii-
mii, orta hatta birlesen kaslar, ince dudak, mikromeli,
kardiyak, gastrointestinal ve kas-iskelet sisteminin ma-
jor anomalileri eslik eder (1).

Etiyolojisi tam olarak bilinmeyen bu sendrom genel-
likle sporadik goriilmekte ve genetik gecisi otozomal
dominant ya da resesif olabilmektedir (1-2).

Bu olgularda hiatus hernisi ve zayif 6zefagus motili-
tesinden dolay1 gastroozefageal reflii gelisme olasiligi
yiiksektir ve artmig aspirasyon pnomonisi riski vardir.
Bronkopnomoni ve gastrointestinal komplikasyonlar
oliimlerin en yaygin sebebidir. Cogu olgu bir yasindan
once tekrarlayan aspirasyonlara sekonder gelisen enfek-
siyonlar nedeniyle 6lmektedir (3-4).
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Olgular yasamin ilk yillarinda cesitli iskelet defor-
miteleri ve gastrointestinal patoloji ile iligkili birkag cer-
rahi islem gecirirler. Mental retardasyon ve zayif koope-
rasyon belirli 6zellikleridir ve uygulanacak anestezi
yonteminin planlanmasinda goz oniinde bulundurulma-
Iidir (5-6).

CdLS’de genel anestezi sirasinda zor entiibasyon,
gastroozefageal reflii, aspirasyon ve hipertermi baslica
problemlerdir (3).

OLGU SUNUMLARI

Olgu 1: Bilateral inmemis testis ve siinnet operasyo-
nu planlanan 4,5 yasinda, 8 kg agirlifinda, CdLS olan
olgu daha Once anal atrezi nedeniyle opere olmustu. Ol-
gunun fizik muayenesinde atipik yiiz goriiniimii (Resim 1),
inmemis testis, mental retardasyon, biiyiime ve gelisme
geriligi tespit edildi. Ekokardiyografisinde kiiciik sekun-
dum atriyal septal defekti (ASD) olan olgunun laboratu-
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Resim 1.

ar sonuglar1 ve akciger grafisi normaldi. 0,5 mg kg™ oral
midazolam premedikasyonundan sonra operasyon oda-
sima alinan olguya non invazif kan basinci, EKG, puls
oksimetre ve cilt 1s1 monitorizasyonu yapildi. Anestezi
indiiksiyonu %60 N,0/O, karigimi ve %7 sevofluran in-
halasyonu ile yapildi. 24 G kateter ile el sirtindan damar
yolu acilarak, enfektif endokardit profilaksisi i¢cin ampi-
silin 50 mg kg ve gentamisin 2 mg kg™ yapildi. 1/3 izo-
deks sivi baslandi. Damar yolundan 10 pg fentanil ya-
pildi. Spontan solunumu devam eden olguya 1,5 numara
(5-10 kg arasi) Proseal LMA (PLMA) zorlukla karsila-
silmadan takildi. PLMA icerisinden gecirilen nazogast-
rik sonda ile gastrik drenaj saglandi. Anestezi idamesin-
de %60 N,O icerisinde %1,5-2 sevofluran kullanildi. 75
dk siiren operasyon boyunca sorun yasanmadi. Cerrahi
bitiminde olgu derin anestezi altinda ve yeterli spontan
solunumu mevcutken PLMA ¢ikarildi. Postoperatif der-
lenme odasinda 1 saat izlenen olgu sorunsuz bir sekilde
servise cikarild.

Olgu 2: Pediatri servisinde CdLS tanist ile takip
edilmekte olan ve gastrostomi operasyonu planlanan 50
giinliik, 2,7 kg agirhigindaki kiz olgunun fizik muayene-
sinde atipik yiliz goriiniimii, mikro ve retrognati, yarik-
yiiksek damak, diisiik kulak, sag elde 4 parmak ve sol
elde atipik 3 parmak mevcuttu (Resim 2). Ekokardiyog-
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Resim 2.

rafisinde fallot tetralojisi olan olgunun laboratuar sonug-
lart normaldi. Premedikasyon verilmeyen olgu operas-
yon odasina alinarak non invazif kan basinci, EKG, puls
oksimetre ve cilt 1s1 monitorizasyonu uygulandi. Bekle-
nen zor entiibasyon olasiligina karsi olgunun yasina ve
kilosuna uygun cesitli boylarda airwayler ve endotrakeal
tiipler, stileler ile Miller ve Macintosh bladeler, LMA’lar
hazirland1. Klinigimizde pediatrik yasa uygun fiberoptik
bronkoskopi mevcut olmadigindan bu tiir bir hazirlik
yapilmadi. Damar yolu olan olguya enfektif endokardit
profilaksisi i¢in ampisilin 50 mg kg' ve gentamisin 2
mg kg yapildi. Kardiyak depresyon olasiligina karsi
inotropik ilaglar hazir bulunduruldu. Anestezi indiiksi-
yonu 5 mg ketamin ve 3 pg fentanil ile yapildi. Maske
ile %2 konsantrasyonda sevofluran acildi. Spontan solu-
numu devam ederken endotrakeal entiibasyon denendi,
Cormack-Lehane skoru 4 olan olgunun vokal kordlari
goriilemedi ve entiibasyon basarisiz oldu. Bunun iizeri-
ne yardim istendi, ikinci denemede basarisiz olunca 1
numara (0-5 kg aras1) PLMA yerlestirildi ve yeterli ven-
tilasyon saglandig1 goriildii. Anestezi idamesinde %50
O,/hava karigimi ile %1,5-2 konsantrasyonda sevofluran
kullanildi. PLMA igerisinden gecirilen nazogastrik son-
da ile gastrik drenaj saglandi. 45 dakika siiren operas-
yon siiresince herhangi bir sorunla karsilasilmadi. Cer-
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rahi bitiminde derin anestezi altinda ve yeterli spontan
solunumu mevcutken PLMA ¢ikarildi. Olgu postoperatif
derlenme odasinda 1 saat takip edildikten sonra servise
cikarilds.

TARTISMA

Cornelia de Lange tarafindan tanimlanan bu sendro-
mun en karakteristik 6zelligi tipik yiiz goriiniimiidiir.
Mikrosefali, mikrognati, giir ve birlesik kaslar, uzun
kivrik kirpikler, uzun frenilum, firlak iist kesici disler,
ince iist dudak ve asag1 bakan agiz aciklig: ile karakteri-
ze yliz goriintimii hemen tiim vakalarda gortiliir.

CdLS’li olgularda kraniyofasyal ve orofasyal defor-
mitelerden kaynaklanan kisa boyun, kiiciik agiz, firlak
disler, yiiksek damak nedeniyle zor havayolu beklentisi
vardir (1,3,5).

R. Fernandez-Garcia ve ark.(5) havayolu muayene-
sinde mallampati skoru 3 ve laringoskop ile Cormack-
Lehane skoru 4 olarak degerlendirilen CdLS’li bir olgu-
da kas gevsetici kullanmadan laringeal maske (LMA)
yerlestirmis ve basarili bir ventilasyon saglamislar,
CdLS’de fazla havayolu aracindan kaginarak LMA kul-
laniminin yararl olabilecegini vurgulamislardir.

Mizuno ve ark. (7) i.v. ketamin uygulamasi ile anes-
tezi indiiksiyonunu takiben kas gevsetici olmaksizin se-
vofluran inhalasyonunun CdLS’de giivenilir bir yontem
oldugunu belirtmislerdir. Yokoyama ve ark. (8) agiz
acikligr kisitli olan bir olguda inhalasyon anestetikleri
ile indiiksiyonu takiben orotrakeal entiibasyon deneme-
sinde basarisiz olurken kor nazal entiibasyonda basari
saglayabilmisler ve inhalasyon anestetikleri yardimi ile
spontan solunumu koruyarak nazotrakeal entiibasyonun
bu tip olgularda daha avantajli oldugunu savunmuslar-
dir. Bazi olgu sunularinda inhalasyon anestetikleri ile
indiiksiyonu takiben yerlestirilen LMA icerisinden fibe-
roptik bronkoskop yardimi ile endotrakeal entiibasyon
uygulandig: belirtilmistir (9-10). Zor entiibasyon olabi-
lecegi diisiiniilen durumlarda spontan solunumun koru-
narak anestezi indiiksiyonunun planlanmasi gerekmek-
tedir.

LMA zor pediatrik havayolunun yonetiminde 6nemli
bir role sahiptir. Kisa vakalarda endotrakeal entiibasyo-
na alternatif olarak, yetersiz ventilasyon durumunda ha-
vayolu saglamak, oksijenasyon ve anesteziyi idame et-
tirmek icin kullanilabilir. PLMA’nin pozitif basinch
ventilasyon sirasinda gastrik distansiyonu azaltan bir
ozefageal dreni vardir (11). Dogru bir sekilde yerlesti-
rilmis PLMA’nin akcigeri regiirjite gastrik sividan koru-
yabilecegi gosterilmistir (12). Biz her iki olgumuzda da
kas gevsetici kullanmadan ve spontan solunumlarini ko-
ruyarak PLMA yerlestirdik.
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CdLS’de atriyal septal defektli veya atriyal septal
defektsiz VSD, pulmoner ve aort stenozu, fallot tetralo-
jisi, aortopulmoner pencere, atriyoventrikiiler kanal ve
tek ventrikiil gibi kardiyak anomaliler goriilebilir. Her-
hangi bir kardiyak defektin oldugu kabul edildiginde en-
dokardit profilaksisi uygulanmalidir (5,13). Her iki ol-
gumuza operasyon baslamadan hemen 6nce endokardit
profilaksisi uygulandi.

Kardiyak anomaliler CdLS’de hemodinamik yoneti-
mi de zorlastirmaktadir. Kardiyak lezyonu olan olgular-
da monitorizasyonun invazifli§i planlanan cerrahinin
biiyiikliigiine, siiresine ve preoperatif durumuna gore
belirlenmelidir. Planlanan cerrahinin biiyiik olmamasi
ve olgularin durumunun stabil olmasi sebebiyle invazif
yontemleri tercih etmedik. Sant lezyonu olan olgularda
anestezik ilaclarin sistemik vaskiiler rezistans (SVR) ve
pulmoner vaskiiler rezistans (PVR) lizerine olusturduk-
lar1 etkiler dikkat edilmesi gereken noktalardir. Bu olgu-
larda pulmoner kan akimin artiran ve azaltan durumla-
rin varli§i da goz oniinde bulundurulmalidir. Fallot tet-
ralojisinde hedef sagdan sola sant1 azaltarak hipoksemi-
yi 6nlemektir. Bu amagcla yeterli intravaskiiler hacim ile
hidrasyonu saglayarak ve SVR’yi koruyarak sistemik
kan basincinmi desteklemek, PVR artislarindan kaginmak
onemli yaklasimlardir. Ayrica 3 blokor gibi ilaclar kulla-
niyorsa anestezi indiiksiyonuna kadar devam etmesi
onerilmektedir.

Anestezi indiiksiyonu icin i.v. yolu bulunmayan bu
tiir olgularda sevofluran genellikle iyi tolere edilir, dola-
sim iizerine etkileri doz bagimlidir. Ancak miyokard
depresyonu, aritmojenik 6zellikler ve vazodilatasyon gi-
bi istenmeyen etkiler akilda tutulmalidir. Ketamin de yi-
ne bu olgularin indiiksiyonunda iyi bir tercihtir. Anestezi
idamesinde opioidler ve inhalasyon ajanlart siklikla kul-
lanilir.  N,O ¢ok fazla tercih edilmez (14). Hemodina-
mik agidan stabil ve SpO, degerleri %98’in iizerinde
olan sekundum ASD’ye sahip olgumuzda N,O kullan-
dik. Ancak fallot tetralojisi olan ikinci olgumuzda ise
PVR’yi artirmamak i¢in N,0O’dan kagindik.

Sonucta kardiyovaskiiler ve respiratuar anomaliler
gibi sistemik problemlerin eslik ettigi CdLS nin aneste-
zik yonetimi komplike olabilir. Bu olgularda dikkatli bir
preoperatif degerlendirme ve dikkatli bir perioperatif
yonetimin gelisebilecek anestezik komplikasyonlari
azaltacagini diistinmekteyiz.
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