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Konjenital Aniridide Descemet Soymali Endotelyal
Keratoplasti: 1lgi Cekici ve Zor Bir Olgu

Descemet Stripping Endothelial Keratoplasty for Congenital Aniridia: An
Interesting and Challenging Story
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Oz

Konjenital aniridi, okiiler yiizeyden retinaya kadar pek ¢ok okiiler yapiy: etkileyen nadir bir hastalikeir. Katarakt cerrahisinden sonra
kornea dekompanzasyonu izlenen, progresif endotelyal disfonksiyon ile kornea dekompanzasyonu ve aniridi iligkili keratopati gelisen,
PAXG6 ve WT1 negatif konjenital aniridili 59 yasinda kadin olguyu sunuyoruz. Hastaya ultra ince Descemet soymali endotelyal
keratoplasti bagarili sekilde uygulandi. Stabil olmayan bir iridolentikiiler diyafram kaynakli zorluklara ragmen, sadece kornea 6demi ve
endotel fonksiyonunda degil, ayni zamanda 6n kornea anatomisi ve goriiniimii de dahil olmak iizere tiim korneada iyilesme oldugunu
izlemek bizim igin giizel bir siirpriz oldu. Sonug olarak, aniridili bir hastada yapilan endotelyal transplantasyon, endotelden stroma ve

epitele kadar tiim kornea yapilarinda ve hatta okiiler yiizeyde iyilesmeye neden olmustur.
Anahtar Kelimeler: Aniridi, okiiler yiizey, endotel, keratoplasti

Abstract

Congenital aniridia is a rare condition affecting a wide range of ocular structures, from the ocular surface to the retina. We present the
case of a 59-year-old woman with PAX6- and WT1-negative congenital aniridia who developed aniridia-associated keratopathy and
progressive endothelial dysfunction with corneal decompensation after cataract surgery. The patient underwent successful ultrathin
Descemet stripping endothelial keratoplasty. Despite the challenges faced with an unstable iridolenticular diaphragm, we were pleasantly
surprised to see improvement not only of corneal edema and endothelial function but also of the whole cornea, including anterior corneal
anatomy and appearance. In conclusion, endothelial transplantation in a patient with aniridia resulted in improvement of all the corneal
structures from the endothelium to the stroma, epithelium, and possibly even the ocular surface.
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Giris penetrasyonlu fakat degisken ekspresyonludur. Sporadik vakalar

Konjenital aniridi (KA), farkli kaliim paternleri ve daha nadirdir ve de novo mutasyon ile iliskilidir. Bu KA formu,

fenotipik ekspresyonlarin izlendigi nadir goriilen bir panokiiler Miller/WAGR (Wilms tiimdrt, aniridi, genitoliriner anomaliler

hastaliktir. 11P13 kromozomunda yer alan PAXG6 geni hastalik ve mental retardasyon) sendromu ile birlikte olabilir. Otozomal
patogenezinde 6nemli bir faktordiir. Otozomal dominant KA en resesif KA en az goriilen varyanttir ve serebellar ataksi ve mental
sik goriilen form olup, sadece gozlerde tutulum goriiliir ve tam retardasyon ile iligkili olabilir (Gillespie sendromu).'

Yazisma Adresi/Address for Correspondence: loannis Athanasiadis, Tkinci Oftalmoloji Servisi, Selanik Aristoteles Universitesi, Selanik, Yunanistan
E-posta: athanal972@yahoo.com ORCID-ID: orcid.org/0000-0002-6236-7540
Gelis Tarihi/Received: 01.11.2021 Kabul Tarihi/Accepted: 12.02.2022

Cite this article as: Tsatsos M, Athanasiadis I, Ziakas N. Descemet Stripping Endothelial Keratoplasty for Congenital Aniridia: An Interesting and Challenging
Story. Turk J Ophthalmol 2022;52:208-211

OTelif Hakk: 2022 Tiirk Oftalmoloji Dernegi
Tiirk Oftalmoloji Dergisi, Galenos Yayinevi tarafindan yayimnlanmustir.

208


https://orcid.org/0000-0002-6236-7540
https://orcid.org/0000-0003-1280-4113
https://orcid.org/0000-0001-8362-6794

Athanasiadis ve ark. Aniridide DSEK

KA, okiiler yiizeyden kornea, iris, lens, optik sinir ve
makiilaya kadar ¢ok ¢esitli okiiler yapilar: etkileyebilir. Kornea
ve okiiler yiizey karakteristik olarak tutulur ve aniridi ile iligkili
keratopati terimi, bu hastalarin gérme keskinliginin azalmasina
bityiik 6l¢iide katkida bulunan progresif okiiler yiizey patolojisini
tanimlamak icin kullanilir.?

Olgu Sunumu

Elli dokuz yasinda bilateral KA’li kadin hasta, esas olarak
endotel disfonksiyonu ile iligkili sag gozde gorme keskinliginde
progresif azalma nedeniyle kornea birimimize yonlendirildi.
Hastanin sag goziine daha 6nce katarake cerrahisi yapilmis ve
Ophtec stictirlii aniridi goz ici lensi (GIL) (Ophtec, Hollanda)
implante edilmisti. KA’da beklendigi gibi fundus muayenesi
zordu, ancak muayenede foveal hipoplazi oldugu goriildii. Bu
ayrica optik koherans tomografi ile de dogruland.

Hastanin yapilan muayenesinde en iyi diizeltilmis gorme
keskinligi (EIDGK) el hareketleri diizeyindeydi. Fotofobi,
aniridi iligkili keratopati, pitoz ve nistagmus izlendi. Goz ici
basinci 12 mmHg idi. Descemet membraninda stromal stria
iligkili belirgin kornea opasitesi ve édem oldugu gibi kornea
6demi ve okiiler yiizey hastaliginin kronikligini diisiindiiren
ylizeysel ve derin pannus da mevcuttu ($ekil 1). Kornea kalinlig:
857 pm olarak 6lgiildii ancak belirgin kornea 6demi nedeniyle
endotel hiicre sayimi yapilamadi. Genetik tetkiklerde PAX6G
ve WT1 gen mutasyonlari negatifti. Bu sonug bagka sistemik
tutulum izlenmeyen sporadik KA'’ya isaret etmektedir.

Hastaya ameliyat esnasinda %90 hava dolgusu ile ince
manuel Descemet soymali endotelyal keratoplasti (IM-DSEK)
yapild: ve ertesi giin kismi dekolman goriildii. KA hastalarinda
GIL implantasyonundan sonra bile stabil bir lens/iris
diyaframinin olmamasi hava kabarcig1 yonetimini karmagik hale
getirdiginden, DSEK cerrahisi zordur.

Yunanistan Goz Bankast, 3.227 hiicre/mm?’ endotel sayisina
sahip miikemmel kalitede bir kornea grefti sagladi. Daha
once tanimlanan sekilde ultra ince endotel grefti hazirlandi.**
Ozetle, keratom bigag: ile 4,0 mm’lik kiigiik temporal saydam
kornea insizyonu yapildi. Alici kornea epiteli, jansiyan moru
ile kaplanmig 8,75 mm’lik bir disk isaretleyici kullanilarak
isaretlendi. Daha sonra, alict korneanin arka yiiziindeki Descemet
membranini isaretlemek igin ters Sinskey manipiilatorii
kullanildi. Bu iglem, yan porttan yerlegtirilen bir Simcoe
kaniiliinden (Sterimedix, Redditch, Ingiltere) siirekli dengeli
tuz ¢ozeltisi (DTC) akigt altinda gergeklestirildi. Endotelyal
greft, Endoserter cihazi (Ocular Systems Inc., Winston-Salem,
Kuzey Karolina, ABD) kullanilarak stromal yiizey yukar:
gelecek sekilde yerlestirildi ve Simcoe yavasca katlantinin igine
dogru kaydirilarak ve DTC verilerek acildi. DTC’nin kamaraya
akigindan kaynaklanan periferik basing kullanilarak 6n kamaraya
getirildi. Kesi ti¢ adet 10-0 naylon siitiir ile kapatild: ve greft
altuna filtrelenmis hava enjekte edilerek %90 doluluk sagland:.

Hastaya iyilesme siirecinde sirtiistii pozisyonda kalmasi ve ilk
iki giin miimkiin oldugunca ayakta durmaktan veya oturmaktan
kaginmasi 6nerildi.

Ameliyat sonrast birinci giinde parsiyel greft dekolmanit
gelisti ve havanin ¢ogu arkaya kacti. Bunun olasi nedeni
ameliyat sonrasi muayenede de goriilen aniridi GIL ve iris
kalintilart arasindaki kiigiik hilal seklinde bogluktu (Sekil 1).
Bu komplike bir vaka oldugundan, ameliyatta %20 SF /hava
karigimi kullanarak tekrar hava enjeksiyonu yapmay1 tercih
ectik. Endotelyal greft yatigik kaldi ve postoperatif 6. ayda gérme
keskinliginde 0,55 ETDRS’ye ulasan iyilesme izlendi.

DSEK cerrahisinden 3 ay sonra tiim korneanin goriiniimiinde
ve aniridi iligkili keratopatide belirgin diizelme oldugunu
gormek (Resim 2a,b) ve bunun son muayanede devam ettiZini
izlemek bizi sagirttr (Resim 3 ve 4a,b). Goz ici basinct ameliyat
sonrasi muayenelerde 10-14 mmHg arasinda idi. DSEK sonrast
12. ayda toplam kornea kalinlig1 651 pm ve greftin minimum
merkezi kalinliZ1 70 pm idi (Sekil 5). Greft endotel hiicre sayist
ameliyattan 12 ay sonra 2.169 hiicre/mm?ye ulagti. Ameliyat
sonrasi 12. ayda EIDGK 0,52'ye yiikseldi ve hastanin takip
siiresi boyunca bu gorme diizeyi korundu.

Tartisma

KA, okiiler yapilarinin ¢ogunda c¢esitli patolojilerin
izlendigi panokiiler bir durumdur ve KA'l1 hastalar cerrahlar
agisindan zorluklar igeren olgulardir. Okiiler yiizey, 6zellikle
ve karakteristik olarak etkilenir. Bu nedenle aniridi ile iligkili
keratopati olarak adlandirilir. KA’li olgularin ¢ogunda PAXG
geninde mutasyon vardir. Bu mutasyonu tagimayan hastalarda,

Sekil 1. Ameliyat dncesi aniridi goz ici lensi ile iris kalintilari arasinda hilal
seklinde bogluk (beyaz ok) bulunan konjenital aniridi
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bizim hastamizda oldugu gibi, patoloji daha 1limlidir ve hastalik
daha hafif seyretmektedir.! Aniridi keratopatisi genellikle limbal
kok hiicre yetmezligine bagli yiizeyel kornea degisiklikleri ile
iligkilidir. Endotel disfonksiyonu yaygin olmamakla birlikte,
bazi olgularda subendotelyal fibroz membranin eslik ettigi
histopatoloji ile kanitlanmis Descemet membrani/endotel hasari
izlenen olgular daha 6nce bildirilmigtir.” Bizim hastamizda da
durumun béyle olup olmadigini ya da endotel hasarinin kismen
ya da biitiiniiyle gecirilmis katarakt cerrahisi ile iligkili olup
olmadiZini saptamak miimkiin degildir.

DSEK giiniimiizde aniridi olgularinda endotelyal replasman
icin tercih edilen yontemdir, c¢linkii Descemet membrani
endotelyal keratoplastiye kiyasla posterior dislokasyon riski
diisiiktiir ve manipiilasyonu daha kolaydir.®

Bizim hastamizda ciddi preoperatif tutulum olmasina
ragmen DSEK sonrasi kornea stromasi ve okiiler yiizeyde
iyilesme meydana geldigini fark ectik. EIDGK nin el hareketleri
diizeyinden 0,55 LogMAR’a belirgin bir iyilesmesi, floresein
boyamasinin azalmasi ve gozyast filmi kirilma siiresinin
preoperatif 2-3 saniyeden 5-6 saniyeye ¢ikmasi bu iyilesmenin
gostergeleriydi (Sekil 4a-4b). Gormedeki bu iyilesme ve tiim
kornea goriiniimiindeki diizelme 2 yillik takip siiresi boyunca
korundu. Izlenen bu iyilesme kornea endotel fonksiyonunun eski
haline geldikten sonra kornea ve epitel 6deminin azalmas: ile
iligkili olabilirse de kornea yiizeyindeki diizelmenin boyutu tam
olarak agiklanamamugtir.

Hastamiz, aniridili bir hastada endotelyal transplantasyon
sonucunda tiim kornea goriiniimiinde iyilesme gorildiigi
bildirilen ilk olgudur. KA tiim kornea (ve diger goz) yapilarini
etkileyen kompleks bir patolojidir. Bagarili IM-DSEK
cerrahisinden sonra gozyagt filmi kirilma zamaninda artis ve
ylizeysel boyanmada azalma dahil olmak iizere tiim kornea
goriiniimii ve fonksiyonunda iyilesme gozlemledik. Bu bulgular

gesitli sekillerde agiklanabilir, ancak altta yatan mekanizmanin
acikliga kavusturulmas: gerekmekreedir. flging bir sekilde,
Zola ve ark.” aniridi olmayan gozlerde endotelyal keratoplasti
sonrast kornea saydamliginda iyilesme ve 6n subepitelyal fibrozis
yogunlugunda azalma goriildiigiinii bildirmistir. Descemet
soymali otomatize endotelyal keratoplasti ameliyatindan sonra
stromal 6demin gerilemesini takiben goriilen bu iyilesme
icin, diger faktorlerin yani sira, olasi bir mekanizma olarak
korneal yeniden yapilanma kaskadini onermiglerdir. Bu,
olgumuzda goriilen biiyiik iyilesmenin arkasinda benzer bir
etkilegsimin olabilecegini diigtindiirmektedir. Preoperatif endotel
disfonksiyonu okiiler yiizey hastalifinin kotiilesmesine katkida
bulunmug olsa da, endotel fonksiyonunun geri kazanilmasindan
sonra kaydedilen iyilesme tam olarak agiklanamamakeadir.
Stromal keratositler, limbal kok hiicreler ve kornea endoteli
arasinda tiim korneanin sagligindan ve dolaysiyla kornea
biitiinliigiinden sorumlu altta yatan bir iligki veya sinerjistik
etkilesim olabilir.

Sekil 2. Ameliyattan 6nce (a) ve Descemet soymali endotelyal keratoplastiden 3 ay sonra (b) konjenital aniridi
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Sekil 4. Sag goziin ameliyat sonrast kobalt mavisi 1gik altinda elde edilen floresein ile boyanmamus (a) ve boyanmig (b) gériintiileri
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Sekil 5. Sag goziin Descemet soymali endotelyal keratoplastiden 12 ay sonra
cekilen optik koherens tomografi goriintiisii
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