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Joubert Sendromlu Hastada Anestezi Yonetimi
Anesthesia Management of A Patient with Joubert Syndrome
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Ozet

Joubert sendromu (JS), neonatal dénemd bulguveren, seyrek
goriilen kotii prognozlu bir hastaliktir. Santral sinir sistemi
malformasyonunun eslik edebildigi JS; klinik olarak hipotoni,
hiperpne veya apne dénemleriyle seyreder. Anestezi yonetimi
agisindan bu hastalar mevcut hiperpne—apneepizodlari nedeniyle
anestezik ajanlarin solunum depresan etkilerine daha duyarl
olmaktadirlar. JS'ye maksilofasiyal malformasyonlarin da eslik
ediyor olmasi bu hastalarin ventilasyonlarinda zorluklar
yasanmasina neden olabilmektedir. Biz bu olgu sunumu ile yara
yeri debridmani ve derigrefti uygulanmasi islemi sirasindaki genel
anestezi uygulamamizi sunmayi amagladik.

Anahtar Kelimeler: Joubert sendromu, santral sinirsistemi
malformasyonu, genel anestezi.

Abstract

Joubert syndrome is a rare disorder with an early onset in neonatal
period and a poor prognosis. JS is accompanied with various
central nervous malformations; and clinically characterized by
hypotonia, hyperpnea or apnea episodes. Patients are more
sensitive to respiratory depression affects of anaesthetic drugs due
to existing hyperpnea-apnea episodes. Also concomitant
maxillofacial malformations may cause difficultics in ventilation
of'the patients with Joubert syndrome. In this case report, we aimed
to report our general anaesthesia application during scar tissue
debridement and partial thickness skin graft application.

Keywords: Joubert syndrome, central nervous system
malformation, general anaesthesia.

GIRiS

Joubert sendromu (JS), neonatal donemde bulgu veren,
seyrek goriilen otozomal resesif bir hastaliktir (1).
Hipoplastik serebellar pedikiiller vermisin komplet ya
da parsiyal agenezisi, 4.ventrikiilde lobulasyon ve beyin
sapinda malformasyonlar ile karakterize olan JS, klinik
olarak hiperpne ve apne dénemleri, nistagmus, hipotoni,
mental-motor retardasyon, ataksi, anormal g6z
hareketleri ve nistagmus ile seyreder. JS tanisinda klinik
bulgularla beraber en 6nemli goriinteleme yontemi
magnetic rezonans goriintillemedir (MRI). MRI'da
serebellar pedikiillerde kalinlagma ve 4. Ventrikiilde
lobulasyon ve genislemeden olusan goriintii JS igin
karakteristik olan “molar dis”olarak adlandiriimaktadir
(2). Ayrica hiperakuzi, tipik yiliz gorintimleri, diisiik
yerlesimli kulaklar, otizm, okiilomotor bozukluklar,
retinal anomaliler, meningonensefalosel, renal ve
hepatic hastaliklar, dilde yumusak doku tiimorleri,
duodenal atrezi gibi gastrointestinal system
anomalileride eslik edebilmektedir. Anestezi yonetimi
acisindan bu hastalarda hiperpne—apne epizodlarimin
mevcudiyeti, kullanilan ajanlarin solunum depresan
etkilerine daha duyarli olmalarina neden
olmaktadir..Ayn1 zamanda JS'li hastalarda yiiksek
kemerli damak, biiyiik ve disa ¢ikik dil, laringomalazi ve
mikrognati'nin de eslik edebiliyor olmasi, bu hastalari
zor entiibasyon i¢in birer aday yapmaktadir. Biz bu olgu
ile kronik bobrek yetmezligi (KBY) ve karaciger sirozu
nedeniyle ¢ocuk gastroentereloji boliimii tarafindan
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takip edilirken ckstravazasyon gelisen ve plastik ve
rekonstruktif cerrahi anabilim dali tarafindan elektif
sartlarda yara yeri debridmani ve kismi kalinlikli deri
grefti uygulanmasi amaciyla operasyona alan JS'lu
olguda genel anestezi uygulamamizi sunmayi
amagladik.

OLGU

Joubert sendromu ve buna eslik eden KBY (haftada
ticglin periton diyalizi uygulanan) ve karaciger sirozu
nedeniyle ¢ocuk gastroenteroloji anabilim dal
tarafindan takip edilen 7 yasinda kiz olguya kolunda
ekstravazasyona bagli agik yara nedeniyle plastik ve
rekonstruktif cerrahi anabilim dali tarafindan yara yeri
debridmani ve kismi kalinliklr deri grefti uygulanmasi
amaciyla operasyon planlandi.

Klinik degerlendirmesinde KBY ve karaciger sirozuna
ek olarak mental motor retardasyonu mevcut olan
olgunun fizik muayenesinde yiiksek kemerli damak ve
mikrognottisi mevcutidi. Olgunun laboratuar bulgulari;
beyazkiire (WBC) 10,73 x 103 / L, hemoglobin (HGB):
8,2 gr/dL, hematokrit (HCT): %23,3, tire: 117,7 mg/dL,
kreatinin:2,3 mg/dl, total bilirubin:9,8 mg/dl, direk
bilirubin:8,7 mg/dl, gama glutamil transferaz
(GGT):122 U/L, aspartat transaminaz (AST): 106 U/L,
fibrinojen: 98 mg/dL idi. Diger labortuar bulgular1 ise
normal olarak degerlendirildi.

Serebral MRI goriintiileme sonucunda; serebellar
vermis orta kesiminde siipheli hipoplazik goriiniim,
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superior serebellar pedikiillerde hafif belirginlesme ve
horizontal seyir ile 4.ventrikiilde normale oranla hafif
belirgin goriiniim mevcuttu ve bulgular Joubert
sendromu ile uyumlu idi.

Operasyon odasina alman olguya elektrokardiyografi
(EKG), non-invazif kan basinci (NIBP) ve puls
oksimetre (SaO2)'yi igeren standart monitorizasyon
uygulandi. Operasyonun genel anestezi altinda
yapilmasi planland. Indiiksiyon éncesinde SaO2: % 95,
kalp atim hiz1 (KAH):120/dk, kan basinci (KB) 105/67
mmHg idi. Preoksijenizasyondan sonar anestezi
indiiksiyonu %50 N20-%50 O2 igerisinde kademeli
olarak azaltilan %6 konsantrasyonda sevofluran
inhalasyonu ile saglandi. Olguya kas gevsetici ajanve
opioid uygulanmaksizin 2 numara laringeal maske
(LMA) yerlestirildi. Anestezi idamesi %50 N20-%50
02 ile birlikte %2 sevofluran ile saglandi. Operasyon
esnasinda standart monitorizasyona ilave olarak
anestezik gazlar, end-tidal karbondioksit (etCO2)
6l¢timleride monitorize edildi.

Operasyon siiresince solunumsal ve hemodinamik
parametreler stabil seyretti. Kirk bes dakika siiren
operasyon sonunda inhalasyon anestezik ajanlar
kapatilarak spontan solunumu mevcut olan olgu
uyandirildi. Post operatif derlenme odasinda 30 dk
sonraki takibinde s6zlii komutlar1 yerine getiren ve oda
havasinda SpO2: % 98, KAH:115/dk, KB: 95/65 mmHg
olan olgu ¢ocuk gastroenteroloji servisine gonderildi.

TARTISMA

JS'liolgular, mevcut patolojileri nedeniyle anestezi
yonetimi agisindan o6zelliklidir. Buolgular solunum
depresyonu yapan ajanlara ve ndromiiskiiler bloke edici
ajanlara kars1 duyarlidirlar. Apne ve takipne ataklari ile
seyretmeleri nedeniyle indiiksiyon Oncesi mutlaka
preoksijenize edilmelidir. Solunumsal anormalliklerin
serebellar vermis ve beyin sapindaki hipoplazi ile iliskili
oldugu diisiiniilmektedir (3). indiiksiyonda inhalasyon
ajanlarinin intravendz ajanlara oranla daha hizli post-
operatif derlenme sagladigi bildirilmistir (4,5).
Matthews, Habre ve ark. JS'li olgularda uyguladiklar
anestezi yonetimlerini rapor etmislerdir (4,5). Sonug
olarak JS'li olgularda inhalasyon ile indiiksiyon ve
kontrollii ventilasyon o6nermislerdir. Solunum
depresyonu riski nedeniyle opiodlerden kaginilmasi
gerektigini, hastalarin ayni zamanda N2O'ya duyarh
olduklarint bildirmiglerdir. Ancak cerrahi uygulama
sirasinda hastalara anestezi uygulanirken analjezi de
saglamak gereklidir. Yildiz ve ark.'nin yayinladiklart
olgu sunumlarinda da bahsedildigi gibi N2O'nun post-
operatif solunum depresyon riski opioidlere gére daha
diistik olmasi ve cerrahi sirasinda anestezinin daha kolay
control edilebilmesi nedeniyle N2O'yu kullandiklarimni
ifade etmislerdir (6,7). Ayn1 zamanda Odesve ark.'nin
yayinladigi olgu sunumunda da mevcut renal patolojileri
nedeniyle anestezik ajanlari kullanmaktansa volatile
gjanlarm kullanilmasinin daha uygun olacag: ifade
edilmistir.(8). Ataksi ve hipotonisi olan bu olgularda
noromiiskiiler bloker etkisi daha uzun stirecegi igin, kas
gevsetici ajan kullanimindan kaginilmali.
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Biz olgumuzda anestezi indiiksiyonunu inhalasyon ile
sagladik ve noromiiskiiler bloker ajan ve opioid
kullanimindan kagindik. Mikrognattisi olan olguda
laryngeal maske yerlestirmeyi tercih ettik. Yaklasik 45
dk siiren operasyon boyunca herhangi bir
komplikasyonla karsilagmadik.

Sonugc olarak, JS'li olgularda indiiksiyonun inhalasyon
yoluyla yapilmasiin, miimkiin oldugunca opioidlerden
kaginilmasinin ve néromuskuler bloker ajan
kullanilmamasinin apne atagina egilimli olan bu
olgularda daha giivenli bir anestezi yonetimi olabilecegi
dustincesindeyiz.
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