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Ellis-van Creveld sendromu:

v'"Mezo-ekdotermal sendrom/displazi
v'Multipl organ tutulumu

v’ Otozomal resesif

v'Nadir (1/60000 ?)

v’ Ayrintili genetik calismalar
" EVC1 ve EVC2 geni. 4. kromozom kisa kolda
" Prenatal tani mimkun(1.tm)
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Ellis-van Creveld sendromu:

JEn sik iskelet ve kardiyovaskiler sistem

dSendromun klasik 4 tutulumu (+)
v'Kondrodisplazi (kisa ekstremite, kisa-dar toraks)
v'Postaksiyal simetrik polidaktili
v’ Ektodermal displazi (dis, tirnak displazileri)
v'Konjenital kalp hastaliklari
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Ellis-van Creveld sendromu:

(JBu hastalar multisistem tutulumu nedeniyle
sik cerrahi gerektirirler.

JKardiyak, iskelet, dis displazileri en sik
karsilastigimiz ana problemlerdir.

A Dikkatli preoperatif degerlendirme, deneyim
ve hazirlik gerektirir.

Bu sunumda kardiyak cerrahi uygulanan EVC’li
olgu sunulacaktir.
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¥ oLGU

15y, erkek, 45kg (3-10p), 143cm(< 3p).

dBasvuru nedeni: 1 ay dnce USYE. Yapilan
muayenede kardiyak Gftirum(+). lleri
tetkiklerle sendrom tanisi konmus.

(JAnne ve baba arasinda 1. dereceden akrabalik
J3yil 6nce genu valgus nedeniyle operasyon(+)
Kayitlar? Aile bilgilendirilmemis.
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L Fizik muayene

v’ Gelisme geriligi (kilo3-10p, boy <3p)

v'Kalp yetmezligi semptomlari (-)

v'Havayolu muayenesi: Mikrognati, dis diziliminde
duzensizlik, labiogingival yapisiklik, diseti
hipertrofisi, yeterli agiz acikligi, Mallampati class
Il havayolu(+)

v'Kardiyak osktiltasyon: sternum sol kenarda
holosistolik murmur (+)
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 Fizik muayene

v'Iskelet sistem muayenesi: Govde ile orantisiz kisa
ekstremite, el ve ayaklarda simetrik polidaktili (6
parmak), sosis parmak, ayakta sindaktili,
tirnaklarda displazi.
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J Preoperatif labaratuvar degerlendirme
BNP (brain natriuretic peptide)214 pg/ml !

 Diger parametreler normal.

. EKG nonspesifik

J EKO: Tek atriyum, Bilateral atriyoventrikiler
kapakta Ill. derecede yetmezlik, valviler
pulmoner stenoz.

JKateterizasyon: Qp/Qs:1, sistolik pulmoner arter

basinci 30mmHg.Sag kalp basin¢ dlcimleri hafif
yluksek

Baskent Universitesi Tip Fakdiltesi
Anesteziyoloji ve Reanimasyon AD.



OLGU

v’ Gerekli onaylarin alinmasi

v Rutin monitorizasyon

v’ Premedikasyon ( Midazolam 2mg IV)
v’ Anestezi indUksiyonu:

» Lidokain (1 mg/kg), tiyopental Na (4mg/kg)

= Maske ventilasyonu rahat
= VVecuronyum (0,1 mg/kg)
= SORUNSUZ ENTUBASYON
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v'IBP (sag radiyal arter), CVP (sag internal
juguler ven) monitorizasyonu.

v’ Anestezi idame:
= Sevofluran 0,5-1 MAC

= 02-hava %50/50
= Fentanyl (5mc/kg/h)

= Vecuronyum (1mg/30dk)
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v’ Sternotomi, heparinizasyon, bikaval
kanulasyon, kardiyopulmoner bypass.

v’ Atriyoventriktler kanal onarimi + valvuler
pulmoner stenoz giderilmesi + patch ile ASD
oharimi.

v'Normal siirede ve hemodinamiyle pompadan
cikildu.

v Entlibe olarak YB’a cikarildi.
v 4 saat sonra ekstiibe edildi.
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TARTISMA

v EVC nadir bir hastaliktir (1/60000).
v’ Amishler’de insidans (5/1000) |

v'llk olarak 1940’da R.Ellis ve S.Van Creveld
tarafindan 100 vaka ile bildirilmis.

v Eslik eden sistemik bulgular anestezi
uygulamalarinin zorluk derecesini etkiler.

v’ Kardiyovaskuler sistem tutulumu %50-60
oranindadir.
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TARTISMA

v Kardiyovaskiler sistem etkilenme

* Endokardiyal yastik kapanma defektleri (en sik)

= 1-Komplet AV kanal
m 2-Common atrium
= 3-ASD/VSD

* Daha ender olarak buyuk arter transpozisyonu,
pulmoner stenoz, pulmoner vendz donus
anomalisi, persistan sol superior vena cava,
trikuspit atrezi, sol kalpte obstuktif lezyonlar.
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v’ Preoperatif ayrintili kardiyak degerlendirme
onemli (kateterizasyon, EKO).

v'Hastamiz kardiyak yonden goreceli olarak
asemptomatikti. Cabuk yorulma tek bulguydu.

v'Daha agir kardiyak patoloji varliginda
preoperatif medikal tedavi ile mimkuin olan
stabilizasyon saglanmalidir.
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v EKO bulgulari: interatriyal septum yok, tek
atriyum, bilateral AV kapakta lll. derece
vetmezlik, valviler pulmoner stenoz(gradiyent
53mmHg)

v’ Kateterizasyon: Qp/Qs:1, sistolik pulmoner
arter basinci 30mmHg.Sag kalp basing
Olcimleri hafif yuksek.
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Ellis-van Creveld Syndrome (chondroectodermal dysplasia )

Airway Micrognathia, cleft lip or palate. May have a short
trachea Alveolar ridge hypoplasia. Multiple maxillary and
mandibular frenula attach to the alveolar ridge. Short
upper lip (“partial harelip”™). bound by frenula to alveolar
ridge (lip tie). Frenula attach to the alveolar ridge. A fusion
of the anterior portion of the upper lip to the maxillary gingival

margin. Teeth may be prematurely erupted at birth or exfoliate

prematurely. Neonatal teeth, hypoplastic or missing teeth.

Respiratory Narrow Long, thorax with short ribs. Restrictive lung

disease and pulmonary hypoplasia. May have Bronchial

cartilage hypoplasia with lobar emphysema. Recurrent

pneumonia

Cardiovascular Heart defects occur in 50-60% of patients. Most common anomaly is
a common atrium (40%).Other anomalies include AV canal Defect,

VSD. ASD and PDA.

Genitourinary hypospadias,  epispadias.  cryptorchidism., wvulvar  atresia,

nephrocalcinosis, renal agenesis, and megaureters.

Central Nervous | CNS anomalies or mental retardation are present, Dandy-walker

malformation

Musculoskeletal | Low-set shoulders, a mnarrow thorax frequently leading to
respiratory difficulties, knock knees, (Genu valgum) lumbar

lordosis, broad hands and feet, and sausage-shaped finger
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JPulmoner
JRenal end-organ etkilenmeleri
JHepatik __ olabilir.
JdHematolojik (AML)

JdMental retardasyon

—_—

)

ARTMIS MORTALITE/MORBIDITE
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J Turkiye’de gercek insidansi bilmiyoruz.
 Simetrik polidaktili(+), dis displazisi (+) orantisiz
kisa ekstremite(+) olan hastalarda bu sendrom

akla gelmeli

[ Preoperatif hazirlik ve tetkiklerde
v’ Zor havayolu
v’ Kardiyak etkilenme ***
v’ Kisa dar toraks
v’ Olabilecek diger end organ bulgulari
Dikkate alinmalidir.
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