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Apert Sendromu

Apert Syndrome: Case Report

OZET Apert sendromu, akrosefalosindaktili, kraniyosinostoz, brakisefali, hipertelorizm, basik burun
kokdi, ylizde orta hatta hipoplazi, el ve ayaklarda simetrik sindaktili, kalp ve bobrek anomalileri ile
karakterize bir kromozom anomalisidir. Morfolojik malfarmasyonlar ve organ patolojileri ile sey-
reden Apert sendromlu hastalar; nazofaringeal capin azalmas: ve maksillanin anteroposterior yénde
gelismesinin engellenmesi sonucu ortaya ¢ikan maksillar hipoplazi ve nazofaringeal havayolunun
daralmasi nedeni ile maske ventilasyonunda zorluk, entiibasyon gii¢liigii uyku apnesi ve kardiyak
patolojilere bagh olas1 hemodinamik bozulmalar nedeni ile anestezistler i¢in daima problem yara-
tabilecek vakalardan olan Apert sendromlu hastalarda mevcut anomaliler nedeni ile zor havayolu,
yani zor ventilasyon ve zor entiibasyon daima akilda tutulmahidir.

Anahtar Kelimeler: Akrosefalosindaktili; havayolu yénetimi

ABSTRACT Apert syndrome is a congenital autosomal dominant disease characterized by brachy-
cephaly, craniosynotosis, midface hypoplasia, hypertelorism, choanal stenosis, multidigit hand and
foot syndactyly. Anaesthetic management of a child with Apert syndrome poses a great challenge
to anaesthesiologist. The child should be evaluated thoroughly by history, examination and inves-
tigations for associated anamolies and managed accordingly. There is no definite recommendation
for general or regional anaesthesia and also there are no known contraindications to specific anaes-
thetic agent and drug. However, whenever possible, regional anaesthesia should be preferred as
the incidence of obstructive sleep apnoea is high in these patients. If general anaesthesia is planned,
difficult airway cart should be kept ready.

Key Words: Acrocephalosyndactylia; airway management
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« pert sendromu”; akrosefalosindaktili, kraniyosinostoz, brakisefali,
hipertelorizm, basik burun kokii, yiizde orta hatta hipoplazi, el
ve ayaklarda simetrik sindaktili, kalp ve bobrek anomalileri ile

karakterize bir kromozom anomalisidir. Sendromun otozomal dominant ge-

¢isli ve 10. kromozomda yer alan (10q25-26) fibroblast biiytime faktorii re-
septor [fibroblast growth factor receptor 2 (FGFR2)] geninin mutasyonu
sonucu olustugu gosterilmistir.! Ayni genin farkli mustayonlar1 sonucu

Crouzon, Antley- Bixler Beare- Stevenson, Pfeifer sendromlar1 olusabil-

mekte, onlar da hastalarda fenotipik benzerlik yaratabilmektedir.? Apert sen-

dromu, ilk kez 1906 yilinda Fransa’da, doktor Eugene Apert tarfindan
tamimlanmgtir.® Altmis bes bin dogumda bir goriilen bu sendromun, ileri
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baba yasi ile ilgili oldugu ve dis goriiniimdeki ano-
malilere ve organ patolojilerine; gelisme geriligi ve
mental retardasyonun da eslik ettigi bildirilmekte-
dir.!

Bu ¢aligmada, sindaktili nedeni ile ortopedi
ameliyathanesinde dort kez opere edilen Apert
sendromlu beg yasinda bir ¢ocuk olgu sunulmus-
tur.

OLGU SUNUMU

Olgumuz bes yasinda, 15 kg ve akrabalik iligkisi ol-
mayan, 19 yasindaki anne ve 26 yasindaki babanin
ilk erkek cocugudur. Soy ge¢misinin sorgulanma-
sinda ailede bu tip bir anomalinin olmadig: bildi-
rilmistir. Oz ge¢misinde dogumun spontan vajinal
yol ile miadinda gerceklestigi; anne ve baba ara-
sinda RH uyusmazlig1 olmasina karsin tedavi al-
madig1, ancak sonraki gebeliklerden dogan iig
¢ocugun hamileliginde, annenin gebelikte RH
uyusmazhig: tedavisi aldig1 ve saglikli dogumlar ol-
dugu o6grenilmistir. Olgumuzun muayenesinde
morfolojik 6zellikleri olarak; kafa 6n arka capi azal-
mis ve yliksekligi artmis, alin bastk ve genis, tempo-
ral bolgeler ¢ikintili, oksiput diiz tist ekstremiteler
ve alt ekstremitelerde total sindaktili oldugu go-
rilmistir (Resim 1, 2, 3). Olgunun, iletisiminde sade
kelimeler kullanarak isteklerini dile getirebildigi
(yemek, tuvalet ihtiyaci, istekte bulunma vs.), yii-
riimesinde ise hafif bir aksaklik mevcut oldugu sap-
tanmistir. Ayrica, olgunun 6nceden yarik damak
nedeni ile ve iist ekstremiteye {i¢ kez operasyon ge-
¢irme Oykiisii oldugu saptanmuistir.

RESIM 1: Olgunun genel morfolojik goriinimil.

RESIM 2: Eldei diizeltilmis sindaktili.

RESIM 3: Ayaktaki sindaktili.

Ortopedi ameliyathanesine, bilateral {ist ekst-
remitelerde “Buck Gramko” flebi yerlestirilmesi
nedeni ile operasyon planlanan olgunun, preope-
ratif muayenesinde olas1 i¢ organ patolojilerine y6-
nelik muayene ic¢in c¢ocuk hastaliklarindan
konsultasyon istenmis ve kardiyovaskiiler, {iroge-
nital sistem ve batin muayenesi normal bulunmus,
opere olmasinda sakinca yoktur notu ve bilgisi alin-
mistir. Rutin kan tetkiklerinde herhangi bir anor-
mallik bulunmamistir. Orofaringeal muayenesinde
ise maksiller hipoplazi, hipertelorizm, goreceli
mandibuler prognatizm ve goéreceli biiyiik dili ol-
dugu saptanmustir.

ANESTEZI UYGULAMASI

Olgu,
uygulanmadan ameliyathaneye alindi. Rutin [Ame-

operasyon Oncesinde premedikasyon
rican Society of Anesthesiologists (ASA)] monit6-
rizasyonun ardindan, elektrokardiyografi (EKG),
SpO, ve noninvazif kan basinci (NIKB), %8 sevof-
loran ve %50 N,0 ve %50 O, toplam 4 L/dk gaz ka-
risimi ile anestezi indiiksiyonuna baslandi. 24 G
intravenoz (IV) kaniil ile damar yolu agildiktan ve
isolen-S 6 mL/kg/saat’den siv1 infiizyonuna baglan-
diktan sonra, 3,5 mg/kg’dan 35 mg %1 propofol
(Propofol, Fresenius Kabi, Isvicre) ve 0,5 mcg/kg do-
zunda 7,5 mcg remifentanil hidroklorid (Ultiva,
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GlaxoSmithKline, Avustralya) v puse yapildi, ven-
tilasyon saglandiktan sonra 0,6 mg/kg olacak sekilde
rokiironyum bromiir (myocron 10 mg/mL Tiirkiye)
uygulanarak entiibasyon i¢in optimal kosullar sag-
lands. Entiibasyonu ilk seferde gerceklesen hastanin
ventilasyonu oskiiltasyon ile her iki akcigerin ye-
terli, esit olarak havalanmas: kapnografi ile dogru-
land1. Anestezi idamesi %1-2 sevofloran, %50 O, ve
N,O karigimi minimum alveoler konsantrasyon
[minimum alveolar concentration (MAC)] 1,3 ola-
cak sekilde saglandi. Operasyon siiresince kas gev-
setici ila¢ kullanilmadi. Anestezi uygulanan siire
boyunca olguda, herhangi bir sorun gelismedi ve
hemodinamik veriler stabil seyretti. Yaklagik 200
dk siiren operasyon sonunda IV 2 mg/kg dozunda
bridion (100 mg/mL sugammadeks, Hollanda) kul-
lanilarak olgumuz sorunsuz ekstiibe edildi ve
uyanma Unitesine teslim edildi. Burada bir gece
gozlenen olgu, ertesi giin servise nakledildi.

I TARTISMA

Morfolojik malformasyonlar ve organ patolojileri
ile seyreden Apert sendromlu hastalar; nazofarin-
geal capin azalmas: ve maksillanin anteroposterior
yonde gelismesinin engellenmesi sonucu ortaya
¢ikan, maksillar hipoplazi ve nazofaringeal hava-
yolunun daralmasi nedeni ile maske ventilasyo-
nunda zorluk ,entiibasyon giigliigii ve kardiyak
patolojilere bagh olas1 hemodinamik bozulmalar
nedeni ile anestezistler i¢in daima problem yarata-
bilecek vakalardandir.?

Apert sendromlu hastalarda anestezi uygula-
masinda, giivenli havayolu saglanmasim giiclesti-
ren nedenler baglica; kikirdak dokuda ortaya ¢ikan
bozukluklar, trakeada angiiler deviasyon ve stenoz,
trakeal halkalarin fiizyonu, trakeal daralma, sekil
bozuklugu, servikal 5-6 vertebralarda goriilen ver-
tebral flizyonun boyun hareketlerini kisitlamis ol-
mast, diglerin yapisal bozukluklari, yarik ve yiiksek
damak varlig: olarak saptanmigtir.* Kraniyofasiyal
anomaliler, havayolu obstriiksiyonu ve obstriiktif
uyku apnesiyle sonuglanabilmektedir.’ Apert sen-
dromlu hastalarin sekresyon fazlalig1 nedeni ile as-
pirasyon ve bronkospazm riski yiiksektir.> Kisa
stirecek minor vakalarda larengeal maske kullanila
bilir.®* Bu nedenle iki saat tizerinde siirebilecek

ameliyatlarda endotrakeal entiibasyon ve gastrik
dekompresyon onerilir.” Bu hastalarda, 6ykiisiinde
daha 6nceki anestezi deneyiminde Indiiksiyon si-
rasinda, havayolu saglanmasinda giiclitk yasanma-
mis olsa bile, endotrakeal entiibasyon giicliigi
gelisebilecegi akilda tutularak zor hava yolu hazir-
lig1 yapilmas: 6nerilmektedir.® Bunun nedeninin
mevcut yapisal bozukluklarin zaman igerisinde
ilerleyici 6zellik gostermesi oldugu diisiiniilmekte-
dir. Cerrahi girisimler sonrasinda maksillofasiyal
bolgede gelisen fibroz ve temporal kaslarda ortaya
cikan sertlesme, agiz acikligini kisitlayabilmek-
tedi.* Bu baglamda, larengeal maske ve acil trake-
ostomi seti anesteziye baglarken hazir bulun-
durulmali ve deneyimli anestezi personelinden
yardim istenmelidir.’ Rejyonal anestezi postop opi-
oid gereksimini azaltmak i¢in tercih edilebilecegi
bildirilmektedir.> Ancak, rejyonal anestezi uygula-
masinda anatomik varyasyon nedeni ile zorluklar
yasanabilir ki, bu durumda ultrason kullaniminin
mutlak gerekli oldugu belirtilmistir.'® Ozellikle iki
rejyonel teknigin (TAP ve aksiler blok) genel anes-
teziyle bir arada kombinasyonu iist ve alt her iki
bolgede analjezinin saglanmasinda yardimci olabi-
lecegi bildirilmektedir.”

Bu hastalarda iki saati asan cerrahi girisim
planlanmasi durumunda entiibasyon, giivenli ha-
vayolu kontrolii amaci ile mutlaka Onerilmekte-
dir.® Biz de bu olguda, tahmini cerrahi siiresinin iki
saat ve iizeri olmasi nedeni ile olgumuzda endotra-
keal entiibayon tercih ettik. Zor ventilasyon, zor
entiibasyon ihtimaline karsi, inditksiyon oncesi
diger zor havayolu ekipmanlarinin hazir héilde ol-
masini sagladik. Onceki anestezi dykiisiinde sorun
yasanmayan olguda, entiibasyon ve ventilasyon ile
ilgili problem olabilecegini diistiniip 6n hazirlik
yaptik ancak sorun yagsamadik. Operasyon sonunda
olgumuzu ekstiibe ederek anestezi sonras1 bakim
iinitesine devrettik. Burada bir gece, tam derlenme
saglandiktan sonra servise naklini sagladik. Ciinkii,
havayolunda problem yasamamiza ragmen, anato-
mik bozukluk nedeni ile sekresyon atiliminin
bozuk olabilecegini diisiiniip, olgunun emniyeti
acisindan gozetim altinda tutmay: uygun gordik.

Sonug olarak; mevcut anomalilerinin diizeltil-
mesine yonelik birden fazla cerrahi islem yapilan
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ya da yapilacak olan Apert sendromlu hastalarda, tulmali, anestezi ekibi tarafindan, olusabilecek giic-

mevcut anomaliler nedeni ile zor havayolu, yani  liikler ile ilgili yeterli donanimin ve deneyimli eki-

zor ventilasyon ve zor entiibasyon daima akilda tu- bin hazir bulundurulmas: gerekmektedir.
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