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Retinitis Pigmentoza ile Birlikte Spontan Lens Rezorpsiyonu®
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OZET

Amag: Retinitis pigmentoza hastalif1 ve spontan lens rezorpsiyonu olan iki kardegin tanim-
lanmas,

Gereg ve Yontem: Her iki gozde ilerleyici gece gérme kaybi ve sag gozde ciddi gérme az-
1181 sikayeti ile bagvuran 25 yagindaki erkek hastanin soyge¢misinde anne babasinda birinci de-
rece akraba evliligi oldugu, benzer sikayeti olan iki erkek kardesi bulundugu, {i¢ kiz kardesinin
ilk iki yag iginde exitus olduZu 6grenildi. Hastaya ve etkilenmis erkek kardeglerinden birine tam
oftalmolojik muayene, fundus fluorescein anjiografi, ultrasonografi ve elektrofizyolojik tetkik-
ler yapild.

Bulgular: Yapilan muayenede, hastanin gérme keskinligi sagda isik persepsiyonu, solda
ise 0.05 diizeyinde saptanmigtr. On segment muayenesinde sag gozde lens kapsiilii diginda lens
materyelinin izlenmedigi, lens kapsiiliiniin kesif oldugu ve sekliizyo pupilla varlig: tespit edildi.
Solda mikrosferofaki ile beraber kortikoniikleer kesafet mevecuttu, Fundus muayenesinde, sagda
fundus aydinlanmiyordu, soldaysa arterlerde incelme, optik atrofi, kemik spikiilii tarzinda pig-
mentasyon ve makulada kistoid makula 6demi sekeli izlenmekteydi. A-scan ultrasonografide
sag ve sol gbz aksial uzunluklar: normaldi. Elektrofizyolojik incelemesinde amplitudlar dlgiile-
meyecek kadar dilsiik izlenmekteydi. Hastanin sol goziine fakoemiilsifikasyon ile katarakt eks-
traksiyonu uygulanmasim takiben gtrme keskinligi 0.2'ye yiikseldi. Sag g&ze uygulanan YAG-
kapsiilotomiye ragmen gérme keskinliginde artig izlenmedi. Hastamin muayene olan erkek kar-
desinin sag gozii absolu iken sol gozde gorme keskinligi el hareketi diizeyindeydi. Oftalmolojik
muayenesinde her iki gozde kalsifie lens bakiyeleri ve opak lens kapsiilii, sol gézde kardegine
benzer fundus bulgulan saptanmisti. Elektrofizyolojik incelemesinde ve A-scan ultrasonografi-
sinde kardegine benzer bulgular saptanmigti.

Sonug: Literatiirde retinitis pigmentoza ile birlikte bildirilen lens patolojileri dzellikle arka
subkapsiiler katarakt ile simirhdir. Olgumuz ve kardesi retinitis pigmentoza ile birlikte spontan
lens rezorpsiyonu -yani travma ya da cerrahi olmaksizin lensin normal biitiinliigiiniin kaybedil-
mesi- goritlen ilk vakalardir.
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SUMMARY
Retinitis Pigmentosa and Spontaneous Lens Resorption

Purpose; Definition of two brothers with retinitis pigmentosa and spontaneous lens resorp-
tion.

Methods: A 25 year old male patient with the complaint of progressive decreased night vi-
sion in both eyes and severely decreased vision in the right eye had been accepted at our outpa-
tient clinic. In his pedigree analysis it was noticed that his mother and father were first degreee
relatives, he had two brothers affected like him and three sisters who had been exitus at about 2
years of age. The patient and one of his affected brothers had full ophthalmological examinati-
on, fundus fluorescein angiography, ultrasonography and electrophysiological tests.

Results: His visual acuities were light perception and 0.05 on the right and left eyes res-
pectively. On anterior segment examination lens material could not be seen other than the opa-
sified lens capsule and secclusio pupilla was observed on the right side. On the left eye, there
was microspherophakia and corticonucleer cataract. During fundus examination, the right fun-
dus was not visible while arterial narrowing, optic atrophy, bone spicule pigmentation and sequ-
els of cystoid macular edema were viewed on the left eye. With A-scan ultrasonography the
axial diameters of both eyes were normal. At electrophysiology the amplitudes were so low that
they could not be measured. After removing his lens material with cataract by phakoemulsifica-
tion his visual acuity increased to 0.2 on the left eye. The acuity on the right eye did not impro-
ve after applying YAG capsulotomy. The brother examined could see only hand motion with
the left eye while the right eye had no light perception. On ophthalmological examination in
both eyes lens material could not be seen other than the opasified lens capsule and fundus fin-
dings of the left eye were identical to those of his brother. With A-scan ultrasonography and
electrophysiology the findings were similar to those of his brother.

Conclusion: In the literature lens pathologies seen in combination with retinitis pigmento-
sa are limited especially with posterior subcapsular cataract. To our knowledge our patient and
his brother are the first retinitis pigmentosa cases with spontaneous lens resorption that is the
dissolution of normal lens without a history of trauma or surgery.

Key Words: Retinitis pigmentosa, lens anomalies, spontaneous lens resorption

Retinitis pigmentoza (RP)} baghg1 altinda primer
olarak fotoreseptdr ve pigment epitel fonksiyonunu etki-
leyen bir grup progresif herediter hastalik toplanmakita-
dir. Retinada kemik spikiil pigmentasyonu, damarlarda
incelme, normalin altinda yada kaydedilemeyen elektro-
retinogram, gdrme alaninda progresif daralma ve gece
girme azliFi bu grup hastalikta izlenen tipik klinik bul-
gularchr (1,2). Kalitumlar: otozomal dominant, resesif,
X'e bagl ya da tamamen sporadik olabilir, Retinitis pig-
mentoza hastalarinda goriilebilen &n segment ve lens pa-
tolojileri arka polar katarakt ve daha sik- olmak iizere
posterior subkapsiiler katarakt (PSK) olarak bildirilmis-
tir (3,4). Literatiirde spontan afaki ve diger lens anoma-
lilerine rastlanmamgtir. Bu yazida, spontan lens rezorp-
siyonu ile birlikte seyreden bir retinitis pigmentoza aile-
sininin iki bireyi sunulmaktadir.

VAKA TAKDIMI

25 yasindaki erkek hastamiz 18 yasindan beri geli-
sen ilerleyici gbrme azlif sikayeti ile klinigimize bag-

vurdu, Ozgecmisinde geceleri gérme kaybinn daha faz-
la oldugu ve her hangi bir gz operasyonu ya da ciddi
travma gecirmedifi; soygegmisindeyse anne babasinda
birinci derece akraba evliligi oldugu, benzer sikayeti
olan iki erkek kardesi bulundugu, li¢ kiz kardesinin ilk
iki yag i¢inde eksitus oldugu 6grenildi. Hastanin saghikli
olan sadece bir erkek kardesi vardi. Hastamn pedigri
analizi Sekil 1'de gbriimektedir. Olgularin daha Once
bagka bir merkezde muayene bulgulan yada tanilarina
ait kayitlar1 bulunmamaktaydi. Daha tnce askerlik igin
yapilan muayenelerinde asin myopiye bagh olarak gor-
me azalmalarimin geligtifi belirtilmigti. Zeka diizeyleri
ciddi bir travmay atlamayacak kadar normal gdriinmek-
teydi.

Hastanin en iyi diizeltilmig giérme keskinligi sa§
gdzde 151k persepsiyonu, sol gozde 0.05 (-0.50 -0.50 aks
120 derece) diizeyindeydi. On segment muayenesinde,
sag givzde lensin izlenmedigi, lens kapsiiliiniin kesif ol-
dugu ve sekliizyo pupilia varlif: tespit edildi. Solda ise,
mikrosferofaki ve kortikoniikleer kesafet izlenmekteydi
{Resim 1). Okiiler tansiyonlari, hasta ilk muayene edil-
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diginde, her iki gdzde normal diizeydeydi. Fundus mua-
yenesinde, saf gz aydinlanmiyordu, sol gdzde arterler-
de incelme, optik atrofi, kemik spikiilil tarzinda pigmen-
tasyonu, optik atrofi ve kistoid makuler 6dem sekeli iz-
lemmekteydi (Resim 2). Fundus floresein anjiografisin-
de, pigmentasyon bolgelerinde pencere defektine bagh
blokaj ve makulada kistoid makula 6demine uyan ¢igek
yaprag: tarzinda sizinti izlenmekteydi. A-scan ultraso-
nografide sag ve sol g6z aksial uzunltuklan 22.4 mm ve
227 mm, sol gbzde lens 8n arka ¢apr 4.5 mm olarak
saptandi. Elektrofizyolojik incelemesinde (ERG) (kon,
rod cevabi, maksimum kombine cevap), amplitudlan
lciilemeyecek kadar diisiik izlenmekteydi. Hastanin sol
gbziine fakcemiilsifikasyon ile katarakt ekstraksiyonu
uygulamasini takiben grme keskinligi (.2've yiikseldi.
10 aylik takibinde:daha énce varclan kistoid makula
odemi sekeline ait olan makula gériiniimiinde degisiklik
gizlenmedi. Sag gdze yapilan YAG-kapsulotomiye
ragmen gorme keskinliginde artig izlenmedi, sag géz re-
tinada kemik spikiilii tarzinda pigmentasyonu ve maku-
lasinda kistoid degisiklikler izlenmekteydi. Sag goz
gérme azl11, makula degisikliklerine bagh olarak gelis-
mis goriinmekteydi. Yaklagik iki ay sonra sag gézde pu-
pil blogu ve buna bagl: glokom krizi ile bagvuran hasta-
ya cerrahi iridotomi yapilarak tansiyonu kontrol altina
alind1,

Hastanin gérme kaybi olan erkek kardeglerinden bi-
risine ulagildi. Erkek kardesinin sag goziinde 151k per-
sepsiyonu yoktu ve sol géz gérme keskinligi el harekett
diizeyindeydi. Oftalmolojik muayenesinde, her iki gbzde
lens izlenmemekle beraber, opak lens kapsiilii meveuttu
(Resim 3). Fundus muayenesinde, sag géz aydmlanmi-
yordu, sol gdzdeyse kardegine benzer bulgular giriil-
mekteydi.

Sol giz fundus anjiografisinde erkek kardegininkine
benzer bulgular - pigmentasyon bdlgelerinde pencere
defektinie bagh blokaj ve makulada kistoid makula 6de-
mine uyan ¢icek yaprag tarzinda sizinti - izlenmekteydi.
Okiiler tansiyonu her iki gdzde aplanasyon tonometrisi
ile normal diizeydeydi. ERG'de rod ve kon amplitudlar:
dlciillemeyecek diizeydeydi.

Hastalarin ikisinde de toksoplazma, rubella, sifiliz
gibi hastaliklar ydniinden yapilan tetkikler normaldi.
Mikrosferofaki tek bagina olabilecegi gibi Peters anoma-
list, Marfan, Alport sendromu, Loewe sendromu, konje-
nital Rubella ve Weill-Marchesani sendromu ile de ola-
bildigi i¢in, 5 hastalarin genetik boliimiine konsiiltasyo-
nu ve yapilan tetkikleri neticesinde bu patolojiler ekarte
edildi.

Hastanm etkilenmeyen erkek kardesi ve annesinin
oftalmolojik muayeneleri tamamen normal idi.
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Resim 1. Mikrosferofaki ve kortikoniikleer kesafet izlenen sol goz

TARTISMA

X'e bagli gecis gOsteren retinitis pigmentoza, gor-
meyi en agir diizeyde etkileyen genetik retinitis pigmen-
toza subtipi olarak bilinmektedir.Genetik gegis ve rod-

kon yada kon-rod dejenerasyon tiplerinin ayrimi gérme
kesinligi, gorme alani, ERG ve pedigri analizi ile miim-
kiin olabilmektedir (6). X'e bagli RP, pedigri ¢aligmasin-
da erkekten erkege gecis gostermeyisi ve etkilenmis en
az iki erkek akrabada erken yasta baglayan gece korligi
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Resim 3. Hastamun kardeginin sag goziindeki kalsifie lens bakiyeleri ve kapsiil

Resim 4.

ve gorme azlifi ile taninabilir. Her pedigride erkekler
kadinlardan daha fazla etkilenir, kadinlar etkilendigin-
deyse, tapetal refle ya da bolgesel pigmenter degisiklik-
ler izlenebilirken etkilenen erkeklerde periferik gérme
alan kaybi, ERG amplitudlarinda belirgin diisiikliik go-

riiliir (7). Bizim olgumuzun annesinin oftalmolojik mua-
yenesi normaldi. Ancak kiz kardeglerde, erken yasta ne-
deni belirlemeyen exitus hikayeleri mevcuttu. Ailenin
yagayan bireylerindeyse, herhangi bir sistemik hastalik
tarif edilmemisti.
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Resim 5.

Olgumuz ve erkek kardesi askerlik muayenesi ol-
duklarinda 'yiiksek myopiye bagh olarak gozlerindeki
bulgularin geligmis olabilecegi' sdylenmis, ancak hasta-
lar eski raporlarimi bulamadiklarim belirtmislerdi. Muh-
temelen hastalik askerlik yaglarinda ¢ok agir seyretme-
mis olabilir. Hastalarin o zaman kendilerine belirtilebile-
cek bir lens patolojisinden bahsetmemeleri de bunu des-
teklemektedir.

Zeka diizeyleri normal elan hastalar, -grmelerinin
uzun dénemde yavas yavag azaldigim belirtmekteydiler.
Makuladaki patoloji nedeniyle lense ait olan daha sonra
gelismis patolojiler de, normal bir insandaki kadar kes-
kin sinurli olarak hatirlanmayabilir. Hastalarin ikisi de,
ciddi bir kiint ya da delici travma dykiisiinii atlamayacak
zeka diizeyine sahip goriinmekteydi.

Bir ¢alismada 291 degisik herediter retinal deje-
nerasyonlu hastada posterior subkapsiiler katarakt (PSK)
siklig1 %41 olarak belirtilmistir (3). Aym ¢alismada
PSK otozomal dominant formda en sik olarak bildi-
rilmistir. Ancak diger cahgmalardaysa X'e bagh formlar-
da kataraktin daha fazla ve daha hizli geligtigi, yasla
birlikte katarakt prevalansinin arttigi (4) ya da tiim RP
genetik subtiplerinde tipik PSK siklig1 benzer olarak
belirtilmistir (8). Daha 6nce retinitis pigmentoza ve
Sturge Weber'i olan 52 yasinda bir olguda da siipheli
travmayla lensin 6n kamaraya dislokasyonundan bahse-
dilmigtir (9). Bizim olgumuz ve kardesindeki gibi retini-
tis pigmentoza ile birlikte spontan lens rezorpsiyonu

(veya spontan afaki), daha once literatiirde belirtilme-
mistir.

Hastalarin her iki gozde de ERG rod ve kon ampli-
tiidleri olgiilemeyecek kadar diisiiktii. ERG degisiklikle-
ri, ilk hastada iki goz arasindaki gérme keskinlikleri ara-
sindaki farki agiklamamaktaydi. YAG kapsiilotomi son-
ras1 degerlendirildiginde, ilk hastada iki g6z arasinda
gorme keskinlikleri farkinin, daha sonra aydinlanan sag
gozde kistoid makula 6demine ait sekel degisikliklerin
daha agir olmasindan kaynaklanabilecegi diistiniildii.

Hastanm sekliizyo pupilla ve opak kapsiil bakiyele-
rinin izlendigi sag goziinde, takipte pupil blogu ve ac1
kapanmasi beklenmekteydi, ancak az goren bu gozde
heniiz bir atak tarif etmemisti. Yaklagik iki ay sonra afak
olan bu gizde sekliizyo pupilla ile beraber blok gelisme-
si iizerine cerrahi olarak iridotomi agild1 ve hastanin int-
raokiiler tansiyonu rahatlatildi. Bu tiir olgularda, 6zellik-
le takibin zor oldugu durumlarda, YAG iridotominin da-
ha erken yapilmas diisiiniilebilinir.

Hastada saptanan mikrosferofaki i¢in, beraberinde
olabilecek Peters anomalisi, Marfan, Alport sendromu,
Loewe sendromu, konjenital Rubella ve Weill-Marche-
sani sendromu yoniinden hastalarin genetik béliimiine
konsiiltasyonu ve yapilan tetkikleri neticesinde bu pato-
lojiler ekarte edildi (5). Ancak, burada sunulan olgu, bir
travma Oykiisii belirtmemis olsa da hatirlayamadigr veya
kendisinin 6nemsemedigi bir travma geg¢irmis olabilir ve
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mikrosferofakinin lens dislokasyonu igin zemin hazirla-
mastyla beraber lensteki degigimler bu travimaya sekon-
der olarak geligmis olabilir,

Diger yandan, retinitis pigmentozada, katarakt geli-
siminin, daha sik ve daha hizli oldugu bilinmektedir 4.
Bu hastada, erken dénemde katarakt geligmis, aynen
morgagnian kataraktta oldugu gibi lens korteks materye-
li erimis ve geng hastada nukleusun da yumusak olmasi
nedeniyle lens total resorbe olmug olabilir. Yani herhan-
gi bir cerrahi yada travma olmaksizin lensin rezorbe olu-
su ve sadece kapsiil bakiyelerine benzer kalin, sert
membranlann izlenigi, ilerlemig bir kataraktin erimesi
e agiklanabilir. Fakoemulsifikasyon ve PMMA lens
implantasyonu uygulanan RP hastalarinda &n kapsiil
kontraksiyonunun daha yogun ve Nd: YAG lazer ile 6n
kapsiilotomi ve lens desantralizasyonu oramnin yiiksek
oldugu bildirilmigtir (10). Katarakt1 olan hastalarda, gér-
me alaninda daha agir bulgulann izlenmesi, retinal pato-
lojinin daha agir oldugunu gdstermektedir (11). RP has-
talarinin katarakth lensleri elektron mikroskopik olarak
incelendiginde bazi ortak bulgular saptanmgtir: Lens fi-
ber patterninde bozulma, birim alandaki fiber sayisinda
artma, bir cok bdlgede "8" geklinde yogun ve diizenli
zarlar geklinde katlanmalar, membrandz lameller cisim-
cikler, degisik biiyiikliiklerde globiiller gézlenmigtir. RP
hastalarinda, retinadan fotoreseptdr dejenerasyonu ile,
toksik lipid peroksidasyon liriinlerinin vitreustan lense
difiizyonu ile benzer gekilde katarakt gelistigi diigiiniil-
mektedir. Nitekim tavsanlarda da, lipid peroksidasyonu
sonucu olugan fosfolipidlerden olugan lipozom siispansi-
yonlan vitreus igine enjekte edildiginde, PSK geligtigi
gosterilmigtir (12).

- Sonug olarak RP olgularinda PSK'tan spontan afa-
kiye kadar degigen diizeylerde lens patolojileri hastaliia
eslik edebilmektedir. -
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