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Mulvihill-Smith sedromunda anestezi yonetimi

Anesthetic management in Mulvihill-Smith syndrome

Tuba Kuvvet Yoldas Canan Bor

Ege Universitesi, Ege Tip Fakiltesi Anesteziyoloji ve Reanimasyon Anabilim Dali, izmir, Tiirkiye

oz

Mulvihill-Smith sendromu, sistem ve organ tutulumu olan nadir goériilen genetik bir bozukluktur. Akraba
evliliginden dogan cocuklarda ve hem kadin hem de erkek cinsiyette gorilmesi otozomal resesif
kalitimi diigtindiirir. Bu sendromda yagli yiiz gérinimd tipik olmasi yaninda kisa boy, mikrosefali, yiz
ve govdede multipl nevuslar, ylksek-tiz ses, hipertelorizm, genital anomaliler, gérme kusuru, diyabet,
tekrarlayan enfeksiyonlar, immun yetmezlik, isitme azhgi, timoér gelisimi (mide, dil, pankreas ve
melanom), hipodonti, orofasiyal-dental anormallikler ve mental retardasyon goérilen bulgulardandir.
Anestezi ydnetimi; zor havayolu, glisemik instabilite ve hastalarin geriyatrik hasta grubunda kabul
edilmeleri agisindan Onemlidir. Literatirde olduk¢a az sayida anestezi deneyimi sunulmus olgu
sunumlari mevcuttur. Bu nedenle; Mulvihill-Smith sendromu tanii 17 yas kadin hastamizda
uyguladigimiz anestezi yénetimini sunmayi1 amagladik.

Anahtar Sozciikler: Mulvihill-Smith sendromu, diabetes mellitus, anestezi.

ABSTRACT

Mulvihill-Smith syndrome is a rare and complex genetic disorder which involves different system and
organ. The description of a patient born to consanguineous parents and the presence of the syndrome
in both males and females, suggests of autosomal recessive inheritance. This syndrome is
characterized with senile face. The signs and symptoms are include short stature, microcephaly,
multiple pigmented nevi, loud and raucous voice, hypertelorism, genital anomalies, visual change,
diabetes, recurrent infections, immune deficit, deafness, tumor development (gastric, tongue,
pancreas and melanoma), hipodonty, intellectual disability, and orofacial-dental abnormalities.
Anesthesia management is important; because of difficult airway, glycemic instability and acceptance
of this patients in the geriatric patient group. There are very few anesthesia experience in MSS.
Therefore; we presented the anesthesia management in a 17-year-old female patient with Mulvihill-
Smith syndrome.
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GiRIiS

Mulvihill-Smith Sendromu (MSS), oldukg¢a nadir
gorulen genetik hastaliklar arasinda yer alir.

yaslanma, kromozomal anomalilerin ve
mutasyonlarin  olusturdugu metabolik kusura
baglanmis olup DNA hasari da gorulmektedir.

Otozomal resesif gegisli bir hastalik olup etken
gen net olarak tespit edilememistir (1). ik kez
1975°’de Mulvihill ve Smith (2) tarafindan
tanimlanmis ve 2018’e kadar 11 vaka bildirilmistir
(3). MSS'de hastalar, cilt altt yag dokusunun
azligi nedeniyle progeria ve “kug tipi” yuz
glérinimune sahiptirler. Hastalardaki erken
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Diger bulgular arasinda; duguk dogum agirhigi,
kisa boy, mikrosefali, ylizde-gévdede ¢ok sayida
nevusler, kisith eklem hareketi, isitme azhdi,
immun yetmezlik, tekrarlayan enfeksiyonlar,
genital anomaliler, kalp kapak defektleri, insuline
bagimli diyabet ve/veya mental retardasyon yer
alr (1).



Ayrica bu vakalarda hipodonti, mine hipoplazisi
gibi dental anormalliklerle birlikte astigmatizm,
miyopi, katarakt ve retina anomalileri gibi oftalmik
sorunlar da belirtilmistir. Hastalarin fasiyodental
deformasyonlari  ile  metabolik  hastaliklari,
anestezi ydnetiminde o6nemlidir. Bildiriimis az
sayida olgu sunumu nedeniyle; her iki gdze birer
hafta ara ile katarakt cerrahisi uygulanan MSS
tanili bir hastada anestezi ydnetimini sunmayi
amagladik.

OLGU SUNUMU

MSS tanih 17 vyasinda, ASA-Il sinifi kadin
hastaya, gérmede azalma nedeniyle katarakt
cerrahisi planlandi. Fizik bakisinda cilt alti yag
dokusu kaybi, dismorfik ve yash yiz gorinim,
yizde ve gbvdede multipl pigmente nevisler,

gelisim geriligi (15,4 kg,115cm), isitme azligi,
bilateral katarakta bagli gdérme bozuklugu
saptandi (Sekil-1). Dismorfik dis yapisi ve

skolyozu mevcut olan hastanin agiz agikligi dar,
boyun hareketleri kisitli, Mallampati skoru: 4,
bilinci acik, koopere ve oryanteydi. Yedi yildir
isitme cihazi kullanan, 4 vyildir Tip 1diabetes
mellitus (T1DM) tanisi olan ve dokuz aydir insilin
pompasi kullanan hastanin aglk kan glikozu
285mg/dL, HbA1c degeri %11,4 idi. Hemogram,
karaciger fonksiyon testleri, bdbrek fonksiyon
testleri (BFT), elektrolit sonuglari normal olan
hastanin kan sekeri kontrol altinda olmadigi igin
pediyatrik endokrinoloji tarafindan konstlte edildi.
Tedavisi dizenlenen, 15 gunlik glikoz takibi
yapilan hastanin izlem sonuglarinin normal
sinirlarda olmasi Uzerine operasyon planlandi.
Cerrahi iglem o6ncesi kati gidalarin alimini alti
saat dnce durdurmasi ve son bir saate kadar oral
berrak sivi gida (su veya visne suyu gibi) almasi
gerektigi anlatildi. insiilin pompasi operasyon
sabahina kadar bazal insilin dizeyini alacak
sekilde acik birakildi. Cilt alti sensori ile anlik
glikoz takibi yapildi. Operasyon oncesi gece kan
glikoz degerleri 178-190 mg/dL arasinda
seyreden hastanin preoperatif olarak insiilin
pompasi durduruldu. Operasyon salonuna
alinmadan zor havayolu, zor entlibasyon
olabilecegi disiinulerek videolaringoskop, stile,
degisik capta endotrakeal tipler ve supraglottik
havayolu araglari (SGA) dahil tim hazirliklar
yapildi. Operasyon salonuna alinan hastaya,
istegi dogrultusunda maskeyle %8 sevofluran ve
%80 oksijen-hava kullanilarak inhalasyonla
anestezi induksiyonu yapildi. Damar yolun agilan
hastaya 0,01 mg/kg atropin, 0,6 mg/kg
rokuronyum, 0,5 mcg/kg remifentanil uygulandi.
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Agiz acikhigi 1,5 cm olan hastanin pediatrik
maske ile ventilasyonunda sorun yasanmadi.
Operasyonun kisa sireli olmasi ve gastrik drenaji
saglayabilece@imiz icin 2. jenarasyon SGA’dan I-
gel tercih edildi ve sorunsuz bir sekilde 2 numara
I-gel yerlestirildi. Anestezi ve cerrahi suresi 43 dk.
olan hastanin indiksiyon sonrasi kan glikozu 165
mg/dL, operasyon sonunda 187 mg/dL olarak
Olguldu. Noéromuskuler blokerin antagonizmasi
icin 2 mg/kg sugammedeks uygulandi. Spontan
solunum geri donduginde I-gel cikarildi.
Operasyondan bir saat sonra oral sivi gida
verilmeye baslandi ve insulin pompasi aktif hale
getirildi. Postoperatif kan glikoz takiplerinde sorun
yasanmadi. Bir hafta sonra ise bu kez sol g6z
katarakt cerrahisi icin anestezi ydnetimi benzer
sekilde uygulandi. Preoperatif kan glikozu 130
mg/dL  dlgllen olgunun insdlin  pompasi
durduruldu. Peroperatif glikoz degerinde disme
olunca (102, 97mg/dL) 2-3 mg/kg/h %5 dekstroz
intravendéz  sivi  replasmani  yapildi, I-gel
cikarilmadan 6nce bakilan kan sekeri 151mg/dL
saptandi. Postoperatif derlenme Unitesinde %5
dekstroz sivi replasmani 30 dk. sliresince devam
etti. Aldrete skoru 10 oldugunda servise alinarak
oral sivi gidalar ile beslenmeye basladi ve insllin
pompasi tekrar aktiflestirildi. Hasta herhangi bir
komplikasyonla karsilasiilmadan bir gin sonra
taburcu edildi.

Sekil-1.

Kiglk, kus goériniminde progeria Yyuz,
azalmis cilt alti yag dokusu, mikrosefali,
multipl nevisler.
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TARTISMA

MSS tanili hastalarda eslik eden metabolik
hastaliklar ve kraniyofasiyodental anormallikler
anestezi yonetimini 6nemli hale getirir. Hastalarin
preoperatif muayenesi, eslik eden hastaliklar,
gerekli konsitltasyonlar ve istenilecek tetkikler
acisindan 6nem tasir. Primer immun yetmezlige
bagli enfeksiyonlara  yatkinlik nedeniyle
operasyon Oncesi anamnez detayli alinmalidir.
Fizik muayenede; agiz agikhginin dar olmasi,
boyun ekstensiyon kisitliigi, dismorfik yliz ve dis
yapisi zor havayolu nedenlerini olusturur (4). Bu
hastalarda kraniofasial bodlgede karakteristik
anormalliklerden kiguk  yuz, mikrognati,
oligodonti maske ventilasyonunu ve entliibasyonu
etkileyen durumlardir. Hastalarin pozisyonu;
ateroskleroz, kemik deformiteleri, artrit, skolyoza
bagh degisiklikler nedeniyle zor olabilir (5).
Hastamizin ventilasyonunda pediatrik boy maske
kullanilmistir. Dis deformiteleri ve dar agiz
acikligi  olmasina ragmen I-gel sorunsuzca
yerlestirildi. Stevac ve ark.’nin (4) bildirdigi 10
yas, MSS-DM tanili kadin hastaya karaciger
tumord eksizyonu nedeniyle genel anestezi
uygulanmigtir. Mallampati skoru 3, Cormarck—
Lehane skoru 3 olan hasta; 1 nolu Macintosh
blade ile Uglncli denemede 4,5 nolu tip ile
orotrakeal entibe edilmistir. Yazarlar zor
entlbasyon ihtimaline karsi videolaringoskopun
gerekliligine vurgu yapmiglardir (4). Krubayashi
ve ark. (6), mandibular kist eksizyonu ve
keratoplasti icin genel anestezi uygulanan 27
yasindaki bir kadin hastada, Cormarck—Lehane
skoru 3 oldugu icin BURP (Back, Up, Rightward,
Pressure - geri, yukari, saga, basi) manevrasi ile
entlbe edebildiklerini bildirmigler, zor havayolu

acisindan hazirlikli olunmasi, SGA
kullanilmasinin ~ akilda  tutulmasi  gerektigi
vurgulamiglardir.

Hastamizin  diger bir 06zelligi, kan glikoz

dizeylerinin regule olmamasiydi. Cerrahi stres ve
anestezi uygulamasi; glikoz Uretimini ve
karacigerde insllin  direncini  arttinr  ve
hiperglisemiye yol acar (7). Diabetes mellitus
tanili hastalarin preoperatif degerlendirmesinde
glisemik durum, EKG (Elektrokardiyografi), BFT,
elektrolitler degerleri ile hava yolu muayenesi
dikkatle degerlendirilmelidir. Diyabet hastalarinda
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temporomandibular  ve servikal disklerin
etkilenmesi, laringoskopi ve entlibasyonda
zorluga yol agabilir (8). Anamnezde diyabet tipi,
suresi ve tedavide kullanilan ilaglar 6grenilmelidir.

DM tanili hastalarda son ¢ ay icginde
yapilmamissa HbA1c degerlendiriimesi
Onerilmektedir  (9). instilin  kullananlarda,
hiperglisemi riskini en aza indirmek igin
preoperatif insilin tedavisi devam etmelidir.
Amerikan Diyabet Dernegi insilin  pompasi
kullanan hastalarin bazal insllin dozlarini
almalarini Onermektedir (9). Metabolik

gereksinimleri karsilamak i¢in insdlinin  bazal
gereksiniminin %50’si gereklidir, ketozu dnlemek
icin aclik durumunda da alinmalidir. Hastamiza
operasyona kadar insulin pompasi ile bazal
instlin ~ miktari  veriimeye devam edildi.
Operasyonun kisa strmesi, mikroinvazif cerrahi
olmasi nedeniyle kan glikoz dizeylerinde sorun
yasanmadi.

MSS’unda, ateroskleroza yatkinlik, diyabete bagli
kardiyak otonom néropati nedeniyle; indiksiyon,

laringoskopi ve entlbasyon sirasinda
hemodinamik instabilite gorilebilir. Postoperatif
suregte, epizodik kusma sikayetleri

bulunabilmektedir. Ozellikle diyabetik hastalarda
midenin ge¢ bosalmasi g6z ©Onune alinarak
maske ile induksiyonda basin¢lara dikkat
edilmeli, aspirasyon riskine kargi hastanin midesi
orogastrik bir sonda yardimi ile bosaltiimalidir.
Anestezi ydnetiminde bu hastalar, geriyatrik
hasta olarak planlanmaldir. Kronolojik ve
psikolojik olarak gen¢g olmalarina ragmen
geriyatrik  hastadaki  fizyolojik  degisiklikler
mevcuttur (4).

SONUGC

MSS tanil hastalarin dzellikle oftalmolojik
etkilenmeler, dis tedavileri ve GIS tumodrleri
nedeniyle opere olmalari gerekebilir. Hastalarin
kraniyofasyal ve dental anormallikleri, anestezi
uygulamasinda zor havayolu agisindan hazirlikli
olmamizi  gerektirir.  Preoperatif ddénemdeki
hazirliklar, detayli anamnez ve fizik muayene,
anestezi uygulamasinda sorun yasanmamasini
saglayacaktir.

Cikar catismasi: Yazarlar
gatismasi bulunmamaktadir.

arasinda c¢ikar
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