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Olgu Sunumu

Robinow Sendromu ve Anestezi
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OZET

Robinow (fetal yiiz) sendromu mezomelik veya akrome-
zomelik ekstremite kisahgi, fasial ve spinal deformite-
ler, genital hipoplazi, bobrek bozukluklar: ve konjeni-
tal kalp defektlerini igeren genetik gegisli bir multisis-
tem bozuklugudur. Yariyiiz hipoplazisi ve mikrognasi
gibi yiiziin yapisal bozuklugu ile iligkili potansiyel hava
yolu sorunlari nedeniyle bu hastalarda perioperatif yo-
netim 6nemlidir. Bu olgu sunumu ile patent duktus ar-
teriosus onarim (PDA) yapilacak bir hastadaki aneste-
zi deneyimimizi ve bu bozuklukla ilgili perioperatif dik-
kat edilmesi gereken noktalar1 gézden gecirmeyi amac-

ladik.

Anahtar kelimeler: Robinow sendromu, anestezi,
entiibasyon zorlugu

SUMMARY
Anesthetic Management in Robinow Syndrome

Robinow (fetal face) syndome is a rare inherited mul-
tisystem disorder featuring mesomelic or acromesomelic
limb shortening, facial and spinal deformities, hypop-
lastic genitelia, kidney disease and congenital heart de-
fects. Because there is a potential for airway problems
related to the facial features, such as midface hypopla-
sia and micrognatia, perioperative management of thee-
se patients is important. We report the anaesthetic ma-
nagement of a patient with Robinow syndrome presen-
ting for repair of patent ductus arteriosus (PDA) and
perioperative implications of this disorder are revie-
wed.
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Robinow sendromu; ilk kez 1969 yilinda mezo-
melik kisalik, hemivertebra, genital organ hi-
poplazisi ve fetal yiiz goriiniimii ile karakterize
bir bozukluk olarak Dr. Meinhard Robinow ta-
rafindan tanimlanmistir (. Baglica bulgular;
makrosefali, makroglossi, hipertelorizm, hepa-
tosplenomegali, kisa 6n kol, klinodaktili ile bir-
likte kiiciik eller, pektus ekskavatum, inguinal
herni, genital anomaliler (kiiciik dig genitaller,
kriptorsidizm), kardiyak defektler (6zellikle sag
ventrikiil ¢ikis yolu obstriiksiyonlar1) olarak bil-
dirilmektedir. Erken oliimler olgularin % 10’un-
da sekonder pulmoner veya kardiyak anomalile-
re baghdir -4,

Robinow sendromu nedeniyle izlenen hastalara
siklikla yandas iskelet veya kardiyak anomalile-
ri nedeniyle anestezi vermek gerekebilmektedir.
Kisa yapi, biiyiik dil, kaba yiiz gériiniimii, kiictik
cene nedeniyle preoperatif degerlendirmede en-
tiilbasyon giicliigline neden olabilecek kriterler
degerlendirilmeli, bu yonden hazirlikli olunma-
lidir 5:6),

Bu olgu sunumu ile, literatiir taramamizda 6zel-
likle tilkemizden bildirilen olgularin fazlaligi
nedeniyle Robinow sendromlu bir olgudaki
anestezi deneyimizi ve bu olgularda anestezi uy-
gulamalarinda dikkat edilmesi gerekli noktalari
literatiir bilgileri ile birlikte sunmay1 amagladik.

OLGU SUNUMU

On bir aylikken Robinow sendromu tanisi alan
olguya 1.5 yasinda bilateral inguinal herni ona-
rim1 ve orsiopeksi; 11 yasinda hidroselektomi
yapilmig, entiibasyon giiclii§ii oldugu anestezi
kayitlarindan belirlenmistir. Anne-babada ikinci
derece akrabalik olan 12 yasindaki olgumuza
patent duktus arteriosus nedeniyle ameliyat
planlandi. Fizik muayenede genel durumu iyi,
koopere, pubertal yas cocugu, boy:115 cm (% 3
persantil altinda), agirlik: 22,5 kg (% 3 persantil
altinda) olarak saptandi. Kaba yiiz goriiniimii,
biiyiik dil, hiperteleorizm, c¢ikik alin, basik bu-

run kokii, epikantus, mikro-retrognasi, diisiik
kulak, pektus karinatum, lomber kifoz (Resim 1

Resim 1. Robinow sendromlu olgunun yandan goriiniisii.

Resim 2. Olgunun tipik yiiz gorinimii.
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Resim 3. Olgunun Kisa ve kiint el parmak goriniimii.

ve Resim 2), kisa ve kiint el parmaklar1 (Resim
3), her iki alt ekstremitede i¢ rotasyon ve ayak-
larda pes planusu mevcuttu. Kardiyovaskiiler
sistem muayenesinde; dinlemekle kalp ritmik,
mezokardiak odakta belirgin olmak iizere tiim
odaklarda 3/6° pansistolik iifiiriimii vardi. Tele
kardiyogramda kalp tepe orani artmis, pulmoner
konusta bombelesme, pulmoner vaskiilaritede
artts, EKG’de sag aks deviasyonu, birinci
derece AV blok, sol atrial dilatasyon bulgulart;
ekokardiyografide sol atriumda dilatasyon,
PDA, iiciincii derece mitral yetmezlik, mitral
valv prolapsusu, birinci derece aort yetmezligi,
ikinci derece trikuspit yetmezlik mevcuttu. Pre-
operatif rutin kan tetkiklerinde patolojik bulgu
yoktu. Olgunun preoperatif kalp tepe atimi: 124
attim dk-!, noninvaziv kan basmci: 125/54 mm
Hg'l, SpO,: % 98; kan gazinda pH:7.47, PO,:
88 mm Hg'!, PCO,: 28.7 mmHg !, HCO5: 21.1
mmol L-! olarak belirlendi. Olciilen tiromental
mesafe 5.5 cm, ve orofaringeal goriinim Mal-
lampati 4 olarak saptandi. Peroksijenasyonun
ardindan 1 pg kg! fentanil, 5-7 mg kg-! Na tiyo-
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pental ile indiiksiyon sonrasi maske ile rahat ha-
valandirilldig: goriilen olguya i.v. 0.6 mg kg-! ro-
kuronyum entiibasyon i¢in verildi. Laringosko-
pik degerlendirme Wilson III.° olarak saptandi.
Entiibasyon stile yerlestirilmis 6 numara kafh
tiiple ilk denemede gerceklestirildi. Entiibasyon
sonrast invaziv hemodinamik monitorizasyon
yapilan olguya sol posterolateral torakotomi ile
PDA’ya cift ligasyon + transfiksiyon uygulandi.
Anestezi idamesi %50 O, + % 50 kuru hava ka-
rnisimi ve % 1 konsantrasyonda isoflurane ile
stirdiiriildii. Ameliyat siiresince analjezi igin
toplam 0,15 mg fentanil ve kas gevsemesi i¢in
35 mg rokuronyum kullanildi. 220 dk. siiren
ameliyat boyunca sorunsuz seyreden olgunun
yogun bakimda postoperatif 2. saatte ekstiibas-
yonu yapildi ve mitral yetmezlik i¢in ameliyati
planlanarak 4. giinde taburcu edildi.

TARTISMA

Robinow sendromu genetik olarak otozomal do-
minant, otozomal resesif veya heterojen gecis
gosterebilir. Robinow sendromu ile iligkili oto-
zomal resesif formdan sorumlu genin 9922 nolu
kromozomun uzun kolunda lokalize oldugu ve
ROR?2 trozin kinazin patogenezde sorumlu en-
zim oldugu bildirilmektedir. Dominant formda
ROR?2 trozin kinazin major roliinii destekleyen
bulgu yoktur (7:8), Bu olgularda fetal ultrasonog-
rafi ile 19. haftada prenatal tan1 koyulabilir ©.

Sendromun cografi bolge agisindan goreceli
olarak sik goriildiigii tilkelerden birisi de Tiirki-
ye’dir 10, Sendromun 6zellikle resesif formuna
(RRS; OMIM 268310) Tiirkiye’de sik rastlandi-
&1 bildirilmektedir ®. Aksit ve ark. (10) diinyada
bildirilen 80 olgunin 20’sinin Tiirkiye’den oldu-
gunu, Tiirkiye’de bu sendromun insidansinin
yiiksek olmasinin nedeninin bu olgularda bildi-
rilen % 21 oraninda akraba evliligi ile iliskili ol-
dugunu bildirmistir. Ulkemizden bildirilen ol-
gularda ayrik el (ektrodaktili) belirgindir.

Robinow sendromu i¢in otozomal resesif gen
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(ROR2) D9S1836 ve D9S1803 markerlar1 ara-
sinda 9922 nolu kromozoma 4 cm mesafede lo-
kalizedir. Benzer genin otozomal dominant bra-
kidaktiliye neden oldugu bilinmekle birlikte Ro-
binow sendromunun otozomal dominant formu-
nun ROR2 mutasyonu nedeniyle olusup olus-
madigi bilinmemektedir (7).

Vertebral kolon anomalileri insidans1 (hemiver-
tebra ve kosta fiizyonlar1) siktir. Bazi hastalarda
kardiyak malformasyon ve fasial kleft goriilebi-
lir ®), Spinal anomaliler seyrek fakat ciddi ola-
bilmektedir. Eksternal kifoz ve gogiis deformi-
telerine eglik edebilen radyolojik olarak seyrek
hemivertebra ile birlikte torasik vertebralarda ve
kostalarda genis fiizyon olusumu vardir (7).

Anestezisti ilgilendiren bir konuda bu olgularin
yaklasik % 15’inde konjenital kalp defektleri ol-
masidir. Bunlar arasinda atrial septal defekt,
aort koarktasyonu, fallot tetralojisi, ciddi pul-
moner stenoz veya atrezi ve trikuspit atrezisi
bildirilmistir. Konjenital kalp defektlerinin do-
gumda tanisinin koyulmasi énemlidir, ¢linkii bu
defektler yasamin ilk yilindaki en 6nemli 6lim
kaynagidir. Pulmoner ve kardiyak komplikas-
yonlara bagli olarak olgularin yaklasik olarak
% 5-10’u erken ¢ocukluk doneminde yasamlari-
n1 kaybederler (7.11.12) Al-Ata ve ark. (ID tani
koyuldugunda konjenital kalp hastalig1 i¢in go-
riintiileme yontemleri ile arastirma yapilmasini
onermektedirler.

Olgularin ¢ogunda zeka normaldir; yeterli cinsel
fonksiyon ve iireme ile birlikte normal yagam
stiresi goriiliir. Mental retardasyon ve gelisme
geriligi Robinow sendromlu hastalarin %
20’sinde bildirilmigtir (13.14). Makrosefali sik
rastlanan bir bulgu olmasina ragmen, gelisme
geriligi icin bir risk faktorii olusturmaz. Santral
sinir sistemi ile ilgili yapisal anomaliler sik ol-
masina ragmen, kortikal displazili bir olgu bildi-
rilmigtir (14,

Robinow sendromlu hastalarda biiyiime bozuk-

Iugu ve genital hipoplazi nedeniyle human kor-
yonik gonadotropin veya testesteron verilmesi
gerekebilmektedir (1. Bu tedaviyi alan hasta-
larda anestezist, artmig testesteron seviyesinin
anestezik ilaglari, 6zellikle ndromiiskiiler ajan-
lardan vekuronyumu etkileyebilecegini unutma-
malidir (16),

Robinow sendromlu olgular vertebra anomalile-
ri, skolyoz cerrahisi, dis bozukluklarinin tedavi-
si icin ve fasial deformite diizeltilmesi icin cer-
rahi uygulanabilecek hastalardir. Anestezi ile il-
gili mortalite ve morbidite hava yolunun giiven
altina alinamamasina baghdir. Kisa boyun ve
govde yapisi, yiiz yapisinda ve diglerde olabilen
sekil bozukluklar1 entiibasyonun zor veya basa-
risiz olmasina neden olabilir 59, Bu olgularda
fiberoptik entiibasyon gibi alternatif yontemlere
yonelik hazirlik yapmak gerekebilmektedir (17).

Genel olarak kraniofasial dismorfili ¢ocuklarda
hava yolu yonetiminde yaklagim, indiiksiyon
sonrast maske ile ventilasyonun denenmesidir.
Maske ile rahat ventile olan hastalarda takiben
laringoskopi ve trakeal entiibasyon gerceklesti-
rilmelidir. Maske ile ventilasyon basarisiz ise
larengeal maske yerlestirilebilir ve takiben entii-

basyon fiberoptik teknikle birlikte denenmelidir
(18),

Olgumuzdaki tipik yiliz goriiniimii, biiyiik dil,
kifoz, diisiik tiromental mesafe, Mallampati
skorunun 4 olmasi ve anestezi kayitlarinda zor
entiibasyon oykiisii nedeniyle hava yolu giiven-
ligini saglamak icin larengeal maske, kiiciik ve
stileli tlip hazirlig1, gerekirse acil cerrahi trake-
ostomi kosullar1 saglayarak % 100 O, ile 5 dk.
preoksijenasyonu takiben iv indiiksiyona basla-
dik. Maske ile rahat ventilasyon ve gogiis hare-
ketlerinin varligin1 gozledikten sonra etki basla-
ma siiresi siiksinilkoline yakin olan, kardiyovas-
kiiler sistem problemi olan olgularda 0.6-0.9 mg
kg1 dozlarda hemodinamik olarak stabilizasyon
sagladig1 bildirilen rokuronyumu entiibasyon
icin tercih ettik ve ilk denemede entiibasyonu
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gerceklestirdik; klinik olarak uygun entiibasyon
kosullarint sagladik.

Bu sendrom ile ilgili ilk anestezi deneyimlerini
Macdonald ve ark. (19 megaiireter nedeniyle
opere edilen bir olguda bildirmistir. Bu olguda,
tiyopental ile iv indiiksiyon, atrakuryumla noro-
miiskiiler blokaj saglanmis; anestezi idamesinde
N,O-kuru hava ve isoflurane kullanilmigtir. Ha-
va yolu yonetimi ve trakeal entiibasyonda so-
runla kargilagilmamustir. Sleesman ve ark. ) bu
hastalara yaklasimda potansiyel zor havayolu
beklentisi i¢inde olunmasi ve buna uygun ekip-
manlarin saglanmasi gerektigini belirtmektedir.
Bu olgularda iv indiiksiyon ile hizli seri entii-
basyon saglayan noromiiskiiler ajan secilmesi
gerektigini bildirmislerdir.

Yariyiiz hipoplazisi olan hastalar postoperatif
donemde iist havayolu obstriiksiyonu agisindan
risk altindadirlar. Ust hava yolu obstriiksiyonu
yaryiiz hipoplazili diger sendromlarda da bildi-
rilmistir 29, Bu nedenle 6zellikle solunum dep-
resyonuna neden olabilecek ilaglar ve opioidle-
rin kullaniminda puls oksimetre ile solunum sis-
temi fonksiyonlar1 monitorize edilmelidir.

Robinow sendromlu hastalarda akciger fonksi-
yonlart normal olmasina ragmen, pektus ekska-
vatum, skolyoz ve kosta anomalileri nedeniyle
g6giis duvar haraketleri ve solunum fonksiyon-
lart etkilenebilir. Ciddi etkilenme durumunda
oksiirme ve sekresyonlar1 temizleme yetenegi
bozulur; bu da solunum sistemi enfeksiyonlari-
na egilimi aritrir. Vertebral anomaliler rejyonal
anestezi uygulamalarim1 giiclestirebilir. Rejyo-
nal anestezi oncesi fiziksel bulgularin varligin-
da, ayrintili fizik muayene ve birlikte vertebral
radyografiler degerlendirilmelidir (®). Macdonad
ve ark. 19 Robinow sendromlu bir olguda pos-
toperatif analjezi amacl yaptiklart kaudal blok
sirasinda sakral ¢ukurlugun arttigini, ancak isa-
ret noktalariin normal oldugunu bildirmistir.

Robinow sendromlu olgularda genital hipopla-
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ziye ek olarak renal kist ve obstriiktif iropatile-
rin varlifinda preoperatif bazal kan iire azotu,
kreatinin ve elektrolit tayinleri yapilmali, bu
testlerde patolojik bulgu ¢ikmasi durumunda ult-
rasonografiyi de iceren ileri arastirmalara gecil-
melidir ©).

Robinow sendromunda fasial malformasyonlar
relativ exoftalmusa neden olabilir. Bu gercek
exoftalmus degildir, ciinkii orbitalar normal
formdadir. Alt géz kapagi yoklugunda gozler
daha da cikintili goriinebilir. Bu nedenlerle kor-
neal abrazyon riski artmistir. Intraoperatif kor-
neal krem, band ya da goz koruyucular kullanil-
malidir ©),

Sonug olarak, Robinow sendromunda 6zellikle
yarlyiiz anomalisi ve mikrognasi varliginda
anestezist, oncelikle zor hava yolu acisindan
dikkatli olmali, konjenital kalp hastali1 insi-
dansmin bu hastalarda yiiksek oldugunu unut-
mamalidir. Literatiir taramamizda {ilkemizde
ozellikle akraba evliliklerine bagli otozomal re-
sesif formun sik goriildiigiinii saptadik. Olgu-
muzda oldugu gibi PDA ile birlikte bildirilen ve
bu nedenle cerrahi gerceklestirilen bagka bir ol-
gu sunumuna rastlamadik. Olgumuzda hava yo-
Iu acikliginin saglanmasinda, ameliyat sirasinda
ve sonrasinda sorun yasamamiza ragmen, biz de
bu olgularda zor hava yolu olasilig1 ve kardiyak
anomalilerle ilgili gelisebilecek intraoperatif
komplikasyonlar agisindan anestezi uygulama-
lar1 dncesinde bu konularda gerekli hazirligin
yapilmasi gerektigi kanisindayiz.
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