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Akcaagac¢ Surubu Hastaligt Olan Hastada Anestezi Yaklagimi

The Anaesthetic Management of a Patient with Maple Syrup Urine Disease
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Akgaagac surubu idrar hastaligi (MSUD) otozomal resesif meta-
bolik bir hastalik olup dalli zincirli aminoasitlerin oksidatif de-
karboksilasyonundaki hata sonucu meydana gelmektedir. Losin,
izoldsin, valinin ve bu aminoasitlerden olusan toksik metabolitle-
rinin kan ve idrarda birikmesi nedeniyle akut ve kronik beyin islev
bozukluguna yol agar. Ilk belirtiler erken ¢ocukluk déneminde
ortaya ¢ikmakla birlikte idrarda ak¢aagag surubu benzer bir koku
ile karakterizedir. Dogumda, bebekler saglikli gériiniir ancak te-
davi edilmemesi halinde nérolojik bozulma, nébetler, hipertoni
veya ataksi olusabilir. Enfeksiyon veya cerrahi gibi stresli durumlar
sirasinda, hastalarda siddetli ketoasidoz, hizli nérolojik bozulma
ve hipoglisemi ile karsilagilabilinir. Olgu bildirimimizde genel
anestezi ile periton diyalizi takilacak MSUD tanili ¢ocuk hastada
anestezi yonetimini sunmaya amagladik.

Anahtar Kelimeler: Akcaaga¢c surubu hastaligi, genel anestezi,
komplikasyonlar

Maple syrup urine disease (MSUD) is an autosomal recessive met-
abolic disorder caused by a deficit of oxidative decarboxylation of
branched-chain aminoacids. It leads to a build-up of leucine, iso-
leucine, valine, and toxic metabolites in blood and urine, progress-
ing to acute and chronic brain dysfunction. The first symptoms
appear in early childhood and are characterized by sweet-smelling
urine, with an odor similar to that of maple syrup. At birth, infants
seem healthy, but if untreated, they may suffer from neurological
deterioration, seizures, hypertonia, or ataxia. During stressful situ-
ations, such as infection or surgery, patients may experience severe
ketoacidosis, rapid neurological deterioration, and hypoglycemia.
We report the anaesthetic management in a child patient with
MSUD, admitted for peritonal dialysis catheter insertion with
general anaesthesia.
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Girig

keaagag surubu hastaligi; 16sin, izoldsin ve valin dekarboksilasyonunda rol alan dalli zincirli alfa ketoasit dehidro-
genaz enzimindeki defektler sonucunda 18sin, izol8sin, valin ve toksik metabolitlerinin kan ve idrarda birikmesi ile
arakterize bir hastalikur. Otozomal resesif gecisli metabolik bir hastalik olan ak¢aaga¢ surubu hastaliginin ggriilme
insidansi canli dogumlarda 1:120.000°dir. Ozellikle idrarda akgaagag surubu gibi 6zel bir kokunun duyumsanmast ile dik-
kati ¢eken hastalik Tiirkiye'de sik goriilen metabolik hastaliklardan biridir. Dogum sirasinda saglikli goriinen hastalar tedavi
edilmedigi takdirde akut ve kronik beyin disfonksiyonu sonucu ataksi, hipertoni ve nébetler gibi nérolojik tablolar ortaya
cikabilir (1). Enfeksiyon veya cerrahi miidahaleler gibi herhangi bir stres fakedrii bu hastalik grubunda ciddi ketoasidoz,
hipoglisemi, hiperamonyumeni, hizli nérolojik bozulma, serebral 6dem ve 8liim gibi durumlara neden olabilir (2). Olgu
sunumumuzda periton diyalizi takilacak ak¢aagag surubu hastalig: tanili 2 aylik hastada anestezi yonetimini tartigtik.

Olgu Sunumu

Otuz bes yasindaki annenin dérdiincii gebeliginden, ilk yasayan ¢ocuk olarak 2450 gr. agirliginda dogan ve ilk kez 14 giinlitk
iken hipoglisemi ataklar1 nedeniyle yapilan tetkikler sonucu ak¢aaga¢ surubu hastaligi tanisi alan hastanin en son biyokimya
incelemesinde; amonyak seviyesi 144,15 pg dL™' (19-102 pg dL), laktat 27,2 mg dL! 16kosit (WBC) 27,39 10° mL, hemog-
lobin (Hb) 22,21 g dL*, Ca* 0,99 mmol L', glukoz 77 mg dL" olarak tespit edildi. Pediyatri klinigi tarafindan takiplerinde
amonyak seviyesi diismeyen hastaya periton diyaliz kateterinin ¢ocuk cerrahisi tarafindan acil sartlarda takilmasina karar ve-
rilmistir. Tki aylik kiz hasta, 3 kg agirliginda 49 cm boyunda olup yas ve cinsiyetine gére 3 persentil degerinin altinda tespit
edildi. Preoperatif kan gaz1 incelemesinde solunumsal kompansasyondan bagimsiz hafif metabolik asidoz goriildii (Tablo 1).
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ITablo 1. Hastanin arter kan gazi degerleri
Preoperatif Intraoperatif Postoperatif

pH 7,33 7,363 7,37
PCO, mmHg 34 38 42,5
PO, mmHg 90 99 95
HCO, (mmol L) 17 20 22,5
BE (mmol L*) 8 4 1,8
Sa0, (%) 95 97 96
PCO,;: parsiyel karbondioksit basinci PO,: parsiyel oksijen basing

HCO,: Bikarbonat BE: baz agigt SaO: arter oksijen satiirasyonu

Ebeveyn onami alindiktan sonra ameliyathane masasinda
hastanin elektrokardiyografisi, noninvazif kan basinci, perife-
rik oksijen satiirasyonu (SpO,) ve viicut sicakligi monitorize
edildi. Hastaya stvi idamesi olarak %0,9 NaClI ile 1:3 ora-
ninda diliie edilen %10 dekstroz infiizyonu baglandi. Has-
ta %8 sevofluran ile uyutularak 3,0 numarali kafsiz tiip ile
basarili bir sekilde entiibe edildi. 0,5 pg kg' olacak sekilde
remifentanil uygulandi. Anestezi idamesi %3 sevofluran ve
N,0/0, (%50/%50) ile saglandi. Cerrahi boyunca kan seke-
ri ile kan gazi incelemesi yapildi. Gozlenen yagamsal bulgu-
lar: sistolik kan basinct 74-87 mmHg, diyastolik kan basinc
37-48 mmHg, nabiz 110-135 vuru dk, SpO, %96-99, vii-
cut sicakligs 36,3°C ve 37,2°C ve soluk sonu karbondioksit
basinc 35-40 mmHg arasinda kalmugtir. Yaklagik 45 dakika
siiren girisim sonrast hasta sorunsuz bir gekilde ekstiibe edi-
lerek derlenme odasina alindi. Intraoperatif ve postoperatif
kan gazi rneklerinde preoperatif dénemde de oldugu gibi
solunumsal kompansasyondan bagimsiz hafif metabolik asi-
doz goriildii (Tablo 1). Preoperatif baglanan ve intraoperatif
idamesi gerceklestirilen sivi rejimine devam edildi. 15 dakika
boyunca takip edilen hemodinamik bulgulari normal, kan se-
keri regiile olan ve komplikasyon gelismeyen hasta servisine
transfer edildi.

Tartisma

Akcaagac surubu hastaligs tanist alan hastalarin perioperatif
fiziksel, biyokimyasal ve klinik durumunu degerlendirmek
anestezi yaklagimi i¢in 6nemlidir.

Hastalig, klasik ve varyant formlar olmak iizere iki gruba
ayirabiliriz. Hastaligin klasik formu enzim aktivitesinin yok-
lugu ile iligkili ve bu nedenle en agir biyokimyasal ve klinik
tablo bu formda yer almaktadir. Varyant formlari ise enzim
miktarlarinda degiskenlik olup buna paralel olarak klinik ve
biyokimyasal tabloda degisiklik gdstermektedir (3). Klasik
forma sahip hastalarin genel 6zelligi; dogumun ilk haftasinda
normal olup ileri giinlerde ketoasidoz, zayif beslenme, kus-
ma, letarji, hipo-veya arefleksi ve yasamin ilk haftasi i¢inde
hipertonisite ve gevseklik donemleri gozlenebilir. Bu semp-
tomlarin bir hafta sonunda gézlenmesinin nedeni lsin ve
2-okso isokaproatin kan ve doku diizeylerinin kritik konsant-
rasyonlarini asmast yaklagik bir hafta kadar siirebilmesidir. Bu
yiikselmenin taninmasi ve tedavi edilmesi kisa siirede gercek-

lesmez ise hastalar birkag giin veya hafta i¢inde 8lebilir. Erken
tani ve tedavi ile kalic1 beyin hasari ve erken 6liim 6nlenebilir
(4). Olgumuzda ise dogum sonrasi 14. giinde goriilen hipog-
lisemi ataklari ile semptomlari ortaya ¢ikmis ve metabolik
asidoz tablosu ile birlikte ak¢aaga¢ surubu hastaligi tanist al-
migtir. Semptomlar incelendiginde hastaligin klasik formuna
uydugu tespit edilmistir.

Akgaagag surubu hastalig1 tedavisi 2 agamali olup akut kriz
ataklarinin tedavisi ve uzun siireli beslenme tedavisinden
olusmaktadir. Akut dénemdeki tedavide amag dalli zincirli
aminoasitlerin ve bunlarin metabolitlerinin dokulardan ve
viicut stvilarindan uzaklagtirilmasidir. Periton diyalizi en et-
kin tedavi ydntemi olup hemen yapilmalidir. Ak¢aagac suru-
bu hastalig olan hastalarda beslenme tedavisinin yagam boyu
siirmesi gerekmektedir. Beslenme tedavisine erken baglanil-
dig1 takdirde beyin hasart en aza indirgenmis olur. Ozellikle
plazma l6sin diizeyi en alt diizeyde tutulmaya calisgiimali ve
diyetle verilmesi gereken temel aminoasit 16sin olmalidir (5).

Akgaagag surubu hastalarina anestezi yaklagimi sadece ozel
bir teknik secimi olarak degil cerrahinin ve anestezinin me-
tabolizma iizerine etkilerini taninmasi ¢ok daha énemlidir.
Kusma, ishal, ates gibi kii¢iik hastaliklar ile katabolik duruma
neden olan diger stresli olaylar sonucu kas proteinlerinden
aminoasitler serbest birakilir. Dalli zincirli metabolitlerin bi-
rikimi ile birlikte 16sin konsantrasyonu artmaktadir. Ayrica
infeksiyon ile birlikte zayif beslenme bu durumu daha da hizli
bir sekilde arttirabilir. Katabolizmanin hizlanmast dalli zin-
cirli aminoasitlerin nérotoksik seviyeye yiikselmesine ve kasil-
malar ile birlikte hizli bir hipoglisemi atag1 goriilebilmektedir.
Normal 18sin konsantrasyonlar: elde etmek 6nemlidir. Kétii
beslenme ve kotii hidrasyon varliginda, bu konsantrasyon
morbiditeyi artirabilecek yiiksek seviyelere ulagabilir (6).

Akgaagag surubu hastalarinda ameliyat oncesi intravenoz si-
vilar kullanilarak var olan asidoz ve dehidratasyonun diizeltil-
mesi 6nemlidir. Ancak kullanilan sivi rejiminin agirt hidrasyo-
na, kafa i¢i basing artisina ve serebral 6deme sebep olabilecegi
unutulmamalidir (1). Riviello ve ark. (7) sunduklar: bildiride
akcaagac hastalig1 tagtyan dort cocuk hastanin serebral 6deme
bagli 6liimlerini belirtmiglerdir. Hipertonik glukoz soliisyon-
larinin kullanimi oksijen titketimi, CO, iiretim ve noradre-
nalin atlimi arugina neden olarak hastaya ek bir stres fakeorii
teskil edebilir. Bu nedenle, bu hastalarda, hidrasyona ve he-
modiliisyona neden olmadan yag emiilsiyonlar glukoz yiikle-
mesi i¢in tercih edilebilir. Diger bir taraftan ise bu hastalarda
hipoglisemi ataklari goriilebilir. Asirt yiiksek 16sin seviyesinin
bu diisiik kan sekerinde rol aldigi tahmin edilmekeedir. Lésin
seviyesinin yiiksekligi bagirsaklarda glukoz taginmasina etki
ettigi veya insilin seviyesini yiikselttigi gosterilse de meka-
nizma tam olarak belirgin degildir. Bu hastalarda kan sekeri
takibi yapilmasi énemli bir noktadir (8).

Herhangi bir anestetik ajanin ak¢aaga¢ surubu idrar hastaligt
olan hastalarda kontrendike olduguna dair bir bildirim yok-
tur. Ancak segilecek ilacin veya yontemin yapilacak ameliyat



veya komplikasyonlara gore belirlenmesi énem arz etmekte-
dir. Nérolojik komplikasyonlara sahip hastalarda konviilziyo-
na neden olabilecek ilaglardan uzak durulmalidir. Kahraman
ve ark. (1) yapmus olduklari iki olgu sunumunda; kisa ortope-
dik ameliyat gegirecek ilk hastanin nérolojik komplikasyonu
olmadigindan ketamin kullanimi tercih etmislerdir. Tkinci va-
kada ise dental cerrahi planlanan hastaya, hastanin nérolojik
komplikasyonu var oldugundan propofol kullanilarak genel
anestezi uygulamiglardir. Garcia ve ark. (6) sunduklar1 vakada
ise suprakondiler fraktiirii olan 6 yasindaki hastaya ketamin
ve mivakuryum kullanarak indiiksiyon sagladiktan sonra re-
mifentanil ve sevofluran ile idame saglamiglardir (6).

Akcaagac surubu hastaliginda anestezi teknigi ameliyat tipi
ve hastalikla iligkili komplikasyonlara gore bireysellestirilme-
lidir. Ozellikle hastalarin birgogunda konviilsiyon ve serebral
odem gorebildigi icin kafa ici basincini arttiracak uygulama-
lardan uzak durulmalidir. Anoreksi ve kusma hizli bir sekilde
letarji, ataksi ve nébete ilerleyebilir. Hipoglisemiye yatkinlik
gosteren hastalar yetersiz beslenme nedeni ile hipovolemiktir.
Bu hastalara yeterli sivi tedavisi ile kan sekeri takibi yapilma-
lidir. Preoperatif beslenme rejimine dikkat etmeli, postopera-
tif beslenmeyi geciktirmemeli ve kusmay1 énleyici tedbirler
alinmalidir.

Hasta Onamu: Yazili hasta onami bu olguya kaulan hastanin aile-
sinden alinmistir.
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