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Olgu Sunumu / Case Report

Iki Kardeste Sferoid Dejenerasyon: Klinik ve
Histopatolojik Ozellikler

Spheroidal Degeneration in Two Siblings: Clinical and Histopathological
Features
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Oz

Sferoidal kornea dejenerasyonu agirlikl olarak ileri yaglarda goriiliir ve bu bozukluga kalitsal yatkinlik oldukga nadirdir. Bu rapor, iki
kardegte bilateral bant seklinde sferoidal kornea dejenerasyonunun ortaya ¢ikigint tanimlamaktadir.
Anahtar Kelimeler: Kornea ve konjonktivanin sferoidal dejenerasyonu, bant seklindeki kehribar renkli sferiiller, ailesel yatkinlik,

in vivo konfokal mikroskopi

Abstract

Spheroidal corneal degeneration is predominantly seen in advanced age and hereditary predisposition to this disorder is very rare. This
report describes the occurrence of bilateral band-shaped spheroidal corneal degeneration in two siblings.
Keywords: Spheroidal degeneration of the cornea and conjunctiva, band-shaped amber-colored spherules, familial predisposition, in

vivo confocal microscopy

Giris

Sferoid dejenerasyon, cogunlukla interpalpebral bélgede
homojen, bant seklinde, yari saydam, altin sarist renginde
globiiler birikimlerle ortaya ¢ikan, yavas ilerleyen kornea ve
konjonktivada goriilen bir bozukluktur.!? Bu klinik hastaliga
dzgii kornea sfertilleri 20 farkl: isimle tanimlandigindan, sferoid
dejenerasyon diinya literatiiriinde ¢ok nadir goriilen bir hastalik
olarak kabul edilmektedir.” Ancak gercekte sferoid dejenerasyon
stk goriilen bir durumdur. Bu hastalikta kalitsal gecis son
derece nadirdir ve kalitim paterni net olarak bilinmemektedir.*

Bu olgu sunumunda iki ailesel sferoid dejenerasyonu olgusu
bildirilmektedir.

Olgu Sunumlari

Olgu 1

Kirk beg yaginda Tiirk erkek hasta son 25 yildir siiren bilateral
progresif gorme kaybi nedeniyle degerlendirildi. Hastanin aile
oykiisiinde, bir kiz kardesinin her iki goziinde benzer kornea
lezyonlarinin oldugu &grenildi. Ebeveynleri arasinda akraba
evliligi yoktu ve daha énce herhangi bir okiiler veya sistemik
enflamatuvar hastalik 6ykiisii mevcut degildi.

En iyi diizeltilmis gorme keskinligi sag gozde 20/100,
sol gozde 10 cm’den parmak sayma diizeyindeydi. Okiiler
adneksler normaldi. Biyomikroskobik muayenesinde her iki
gozde bulber konjonktiva damarlarinin dilate oldugu izlendi ve
sol interpalpebral bulber konjonktivada pinguekula mevcuttu.
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Her iki kornea degerlendirildiginde, yiizeyel stromada ¢ok
sayida kehribar renkli globiiltin {izerinde diizensiz epitel varligi
saptandt (Resim 1A, B). Cevre stroma bulanik goriintiyordu.
Kornea kalinlig1 sag ve sol gozde sirasiyla 1.090 pm ve 1.095
pm olarak 6lgiildii. Korneal lezyonlarin varligi nedeniyle arka
segment yapilart goriintiilenemese de okiiler ultrasonografide
vitreusun berrak oldugu ve retina dekolmani olmadig1 goriildii.
Goz i¢i basinglari normal sinirlar igindeydi. Hastanin sol
goziindeki kornea lezyonlarina insizyonel biyopsi yapildi.

Histopatoloji: Kornea 6rnegi hematoksilen ve eozin (H&E)
ile boyand: (Resim 1C). Mikroskobik incelemede epitel normal
goriiniimdeydi ve Bowman tabakasi bazofilik boyanan kiiciik
depozitler igeriyordu.

Konfokal mikroskobi: Hastanin kornea 6zellikleri in
vivo lazer konfokal mikroskop (Heidelberg Retinal Tomografi
II, Rostock Kornea Modiilii,
GmgH, Dossenheim, Almanya) ile degerlendirildi. Protein
denatiirasyonunun bir sonucu olarak merkezi korneanin yiizeyel
katmanlarinda hiyalin birikimlerine benzeyen hiperreflektif
biiyiik globiillerin yogun olarak bulundugu goriildii (Resim 1D).

Olgu 2

Yukarida tanimlanan hastanin 35 yagindaki kiz kardeginde
cocukluk déneminde baglayan bilateral progresif gorme kaybi
ve lakrimasyon mevcuttu. Herhangi bir okiiler travma veya
sistemik veya okiiler enflamatuvar hastalik 6ykiisii yoktu. En iyi
diizeltilmis gorme keskinligi iki gozde de 20/125 idi. Okiiler
adneksler normaldi. Biyomikroskobik muayenede bant seklinde
kehribar renkli 6n stromal globiiller izlendi. Orten epitelin
normal oldugu goriildii (Resim 2A, B). On kamara normal
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derinlikte ve sakindi. Iris yapisi normaldi ve her iki gozde orta
derecede niikleer skleroz vardi. Oftalmoskobik muayenede her
iki retina da kornea lezyonlar: nedeniyle bulanik goriiniimdeydi.
Goz igi basinglari normal sinirlar igindeydi. Hastanin sag
gozdeki kornea lezyonlarina insizyonel biyopsi yapildi.

Histopatoloji: Kornea ornegi elastin icin Verhoeff-van
Gieson ile boyand: (Resim 2C). Kornea stromasinda depozit
yoktu, ancak yiizeyel stromada, Verhoeff- van Gieson boyamada
izlendigi gibi elastik lif miktar1 ve kalinliginin artmasina
sekonder olarak, normal paralel dizilim bozulmustu.

Konfokal mikroskobi: Konfokal mikroskobide noktasal
hiperreflektif depozit birikimi izlendi (Resim 2D).

Tartisma

Kornea ve konjonktivanin sferoid dejenerasyonu klinikte
ti¢ tipik formla karsimiza cikabilir. Primer korneal sferoid
dejenerasyon, limbusa bitigik, yiizeyel, soliter veya kiimelenmig
sferiillerden olusur. Ozellikle ileri yaslarda goriiliir ve hemen
hemen her zaman bilateraldir. Normal gozlerde de saptanabilir.
Sekonder korneal sferoid dejenerasyon, genellikle merkezi
korneanin derin stromasinda bulunan tek tarafli bir kornea
patolojisidir ve tek, gruplanmis veya solid sferiil plaklarindan
olugur. Konjonktiva tipi, kornea tiplerinden biriyle ve genellikle
ileri yaglarda yaygin olan pinguekula ile iligkili konjonktival
altin renkli sferiillerden olugur."** Ancak, bu formlar arasindaki
ayrim yeterince net degildir ve birgok olguda ayni anda birden
fazla form goriilebilir.

Olgu sunumumuzda, bir ailede konjonktiva ve kornea
tutulumu ile seyreden ailesel bant seklinde sferoidal degisiklikleri

Resim 1. Olgu 1'in klinik ve histopatolojik &zellikleri. Santral korneada sferik birikimli evre 3 keratopati.® Mikroskobik incelemede epitel normal goriiniimdeydi. Temporal
ve alt nazal limbustan, opasifikasyon alanina dogru subepitelyal vaskiiler invazyon izlenmektedir (A, sag goz). Kornea epitelinde yiikselmeye neden olan santral plagin izlendigi
evre 4 keratopati ve pinguekula olusumu mevcuttur (B, sol goz). Kornea 6rneginin hematoksilen ve eozin (H&E) boyamast, X400. Ok, bazofilik boyanan depozitlere isaret
etmektedir (C, sol g6z). In vivo konfokal mikroskobi goriintiilerinde, santral korneanin yiizeyel tabakalarinda biiyiik hiperreflektif globiiler birikimleri izlenmektedir (D, sol goz)
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gosterdik. Ilk hastanin her iki goziinde subepitelyum, Bowman
membrani ve yiizeyel stroma etkilenmemisti ve korneada sferoid
lezyonlar mevcuttu (Resim 1A, B). lkinci hastada globiiller
daha kiiciikeii. Hastanin her iki goziinde de gorme daha iyiydi
ve opasite lokasyonu ayniydi (Resim 2A, B). Bilateral tutulum
ve sferiillerin yerlesimi primer kornea formu tanisina isaret
etmektedir. Ancak lezyonlar 30 yagindan 6nce ortaya ¢ikmugtir.
Olgu 1'de santral plak, sekonder kornea formu olarak kabul edildi.
Bununla birlikte, hastalarda 6nemli travma veya enflamatuvar
hastalik bulgusu yoktu. Pinguekula ve konjonktival sferiillerin
varlig1 konjonktival formu diisiindiirmiigtiir. Ancak hastalarda
yikict kornea komplikasyonlari mevcuttu.

Yukarida belirtilen 6zelliklere dayanarak, iki kardegin
tanimlanan formlara uymadifi sonucuna vardik.! Artan
ailesel prezentasyon sayist nedeniyle, ileride ailesel sferoid
dejenerasyonunun da siniflamaya dahil edilebilecegini umuyoruz.

Johnson ve Ghosh'a® gore sferoid dejenerasyon dért sinifa
ayrilmaktadir (Evre 1, 2, 3, 4). Hastalarimizin sag gozlerinde
sferiiller, kornea periferinden merkeze dogru ilerleyerek gormeyi
etkilerken, evre 3 keratopati ile uyumlu sekilde epitelde hasar
izlenmedi (Resim 1A, 2A). Sol gozlerde, periferde seffaf kornea
alanlar1 olmasina ragmen epitel, depozitler nedeniyle kabarikt
ve evre 4 keratopati ile uyumluydu (Resim 1B, 2B).

Tiim sferoid dejenerasyon formlari, patolojik olarak 11k ve
elektron mikroskobide birebir ayni goriiniir. fleri dejenerasyon
olmadig: siirece epitel ve bazal membran tutulmazken,
Bowman membran: siklikla etkilenmigtir. Hida ve ark.’, epitel
kalinliginda degisiklikler gozlemlemisler ve sferik depozitler

nedeniyle yiikselen epitelin bazi bolgelerde belirgin olarak daha
ince oldugunu belirtmiglerdir. Protein igeren ve Verhoeff elastik
boyast ile pozitif boyanan sferoidler karaketeristik olarak epitelin
altinda, Bowman tabakasinda ve yiizeyel kornea stromasinda
bulunur.” Bu ¢aligmada H&E ile boyanan kesitlerde epitelin
etkilenmedigi ve Bowman membraninda kiiciik bazofilik
depozitler oldugu belirtilmistir. Bu agregatlar Verhoeff- van
Gieson boyast ile pozitif reaksiyon gostermis ve depozitlerin
siyah ve koyu zeytin yegili goriinmesine neden olmustur.
Yiizeyel stromanin elastik liflerin miktar ve kalinliginin artmast
nedeniyle normal paralel diizenini kaybettigi izlenmigtir. Bu
hiyalin kornea depozitleri, cesitli kronik okiiler ve kornea
hastaliklarina ve sert iklim kosullarina maruz kalmanin bir
sonucu olarak siklikla gozlenir.

Ayirict tanida interpalpebral depozitlerle iligkili biitiin
keratopati olgulart diisiiniilmelidir. Tklim kogullari, iklimsel
proteoglikan stromal keratopatide 6nemli bir rol oynar. Gri
kornea opasifikasyonu, santral diizlesme ve proteoglikan birikimi
ile sferoid dejenerasyondan ayrilmaktadir.® Kalsiyum tuzlarinin
biriktigi hafif kalsifik bant keratopati, etiyolojisinde sistemik
veya okiiler enflamatuvar bir hastalik olmasi nedeniyle sekonder
korneal sferoid dejenerasyondan ayrilir.” Salzmann’in nodiiler
dejenerasyonuda lezyonlar mavimsi-beyaz ila grimsi-sar1 renkte
ve yuvarlak yapidadir. Okiiler yiizey enflamasyonu sikeir. Sadece
interpalpebral bolgede degil, korneanin herhangi bir yerinde
eozinofilik birikintiler ve erken epitel hasar1 goriilebilir.

Konfokal mikroskobi, mikroyapisal kornea degisikliklerinin
invaziv olmayan bir yaklagimla degerlendirilmesine olanak

Resim 2. Olgu 2'nin klinik ve histopatolojik dzellikleri. Bant seklinde seffaf kehribar renkli kornea sferiilleri ile karakterize evre 3 keratopati. Limbusa komgu sferiiller dikkat
cekmekeedir (A, sag goz). Bant seklinde kornea birikintileri ve noktasal sferil kiimeleri ile karakterize evre 4 keratopati (B, sol goz). Verhoeff- van Gieson ile boyanmig kornea
ornedi, X400. Yiizeyel stromanin normal paralel diizenini kaybettigi goriilmektedir. Stromadaki mavimsi renk degisimi dikkat cekmektedir. Ok, koyu zeytin yesili renkli
deporzitleri gostermektedir (C, sag goz). In vivo konfokal mikroskobide noktasal hiperreflektif depozitler izlenmektedir (D, sag g6z)
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saglar.! Her iki hastamizda da konfokal mikroskobide altin
renkli sferiiller, hiperreflektif globiiller olarak izlendi. Bu
hiperreflektif globiiller, histopatolojik 6rneklerle iyi korelasyon
gostermigtir.

Yaslanma ve cevresel faktdrlere maruziyet veya altta yatan
okiiler patolojiler sferoid dejenerasyon etiyolojisinde ©nemli
bir yere sahiptir. Bu cevresel faktorler arasinda diisitk nem, ¢ok
diisiik sicakliklar, ¢ok yiiksek sicakliklar, riizgar ile savrulan
kar veya buz pargaciklari kaynakli mikrotravma ve ultraviyole
(UV) dalga boylarindaki solar radyasyon yer alir. UV radyasyona
kronik maruziyet, sferoid dejenerasyonda birincil nedensel faktor
olarak kabul edilir. Bu olgu sunumunda yer verilen hastalar,
Tiirkiye'nin giineyindeki (35° 18'49.4496” E) Adana ilinde
yasamaktadir. Kuru sicak subtropikal bir yaz iklimi vardir.
Adana’'da yaz aylarinda en yiiksek yillik ortalama sicaklik 40
derece, ortalama giin 1181 siiresi ise 10 saattir.'” Tiirkiye’nin
gliney kesiminde yillik ortalama solar radyasyon 4,6 kWsaatm®
“nin {izerindedir.”® Aslinda, kronik UV maruziyeti yagadiklar
bolge nedeniyle olgularimizda nedensel bir faktor olabilir. Ancak,
olgularimiz oldukga gencti ve dnceden var olan okiiler hastalik
oykiisii yoktu. Kronik UV maruziyetinin nedensel bir faktor
oldugu diisiiniilse de, ayni ailenin iki iiyesinde konjonktival ve
korneal erken baglangicli sferoid dejenerasyonu goriilmesi, bizi
sferoid dejenerasyonun ailesel bir formu oldugu varsayimina
yonelemigtir. Literatiirde ailesel oldugu diistiniilen birkag sferoid
dejenerasyon olgusu mevcuttur.”> Buradaki kisitlilik sferoidal
dejenerasyonda genetik gegisin somut kanitlarla desteklenmemis
olmasidir. Sferoid dejenerasyon, hem bizim olgularimizda hem
de literatiirde sunulan diZer ailesel oldugu varsayilan olgularda
aynt aileden sadece iki kiside tespit edildi. Bu nedenle sferoid
dejenerasyonun kalitim paternini belirlemek zordur. Mevcut
bilgimiz dogrultusunda, bu olgularda korneal ve konjonktival
mikro travmalara ailesel bir yatkinlik olabilecegi seklinde
yorumlanmasi daha dogru olacaktir.

Tedavide tek bir tibbi yaklagim yoktur. Hafif olgularda,
okiiler yiizeyin lubrikasyonu, UV maruziyetin 6nlenmesi ve
uygun diizeyde askorbik asit kullanilmasi 6nerilir. Orta dereceli
keratopatide yiizeyel veya fotorefraktif keratektomi yapilir.'* fleri
olgularda penetran keratoplasti onerilebilir. Ancak niiks orant
bilinmemektedir.

Nispeten daha yaygin olan sporadik sferoid dejenerasyonun
aksine, ailesel olgular bilateraldir, ¢evreden daha fazla etkilenir ve
tipik olarak ilk on yilda semptomatiktir.

Sonug olarak, kornea ve konjonktivada sferoid dejenerasyon,
¢ogunlukla yasli hastalarda bildirilmistir ve ¢ogu ¢alismada
ailesel bir egilim tanimlanmamistir. Bu raporda iki geng

kardeste son derece nadir goriilen bilateral bant seklinde korneal
sferoid dejenerasyon tanimlanmaktadir.
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