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Cocukluk Cagi Sendromlari ile Birlikte Goriilen
Retina Dekolmanlar1*

Seyhan TOPBAS!
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Retina dekolmam gz katilimi bulunan bir-
¢ok kalitsal sistemik bozuklukta goriilebilir.
Retina dekolmam giriilen ¢ocukluk ¢agi send-
romlant arasinda iskelet, bag dokusu ve kas
sistemini tutan Marfan, metatropic dwarfism
(Kneist sendromu), spondyloepiphyseal
dysplasie congenita, Stickler, dermatolojik
sendromlar olarak Ehlers-Danlos, incontinen-
tia pigmenti, ve bir aminoasit metabolizma bo-
zuklugu olan homosistiniiri sayilabilir. Ayrica
familyal eksudatif vitreoretinopati de bu liste-
ye eklenmelidir. Bu bozukluklardan Kneist,
spondyloepiphyseal dysplasiacongenita ve

Stickler'de belirgin vitreo-retinal dejeneratif

degisiklikler bulunurken incontinentia pig-
menti ve familyal eksudatif vitreoretinopatide
ise dekolman retinavaskiiler degisikliklere
bagh olarak geligir. Bu yazida ise yiiksek mi-
yopi, lens dislokasyonu ve retina dekolmani
gibi ortak Ozellikleri bulunan ancak bu hasta-
liklara 6zel belirgin vitreo-retinal degisiklikler
bulunmayan Marfan, Ehlers-Danlos ve homo-
sistinliriden bahsedilecek bunun yamsira go-
cukluk ¢aginda baslayan ve 6zellikle adolesan
yasta retina dekolmunina yol agabilen bir has-
talik olan atopik dermatit hakkinda da bilgi ve-
‘tilecektir.

Marfan Sendromu

Marfan sendromu kardiyovaskiiler sistem,
kas-iskelet sistemi ve giiz bulgulan ile karakte-
rize genellikle aile Gykiisii olan otozomal do-
minant gegigli bir bag dokusu hastalifidir. So-
rumlu gen, kromozom 15'in uzun kOlLlrld.ldl]‘
15.000 de bir goriiliir, wrksal ve etnik ayirim
gostermez!,

Marfan'da goriillen en sik kardiyovaskiiler
sistem anomalisi bu olgulardaki en “nemli
olim nedeni olan aort kitk genislemesi ve dis-
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sekan aort anevrizmasidir. Marfan'da en belir-
gin ozellik ise bu olgularin tipik goriiniimleri-
ne yol agan ve olgularin hemen hemen tiimiin-
de bulunan kas-iskelet sistemi anomalileridir.
Bu ozellikler arasinda uzun boy, ince ve gov-
deye gore uzun bacaklar, uzun kollar, ince
uzun parmaklar sayilabilir. Genel kas hipopla-
zisi ve hipotonisi eklemlerin asir1 gevsek ol-
masina yol acar. Burun yamisira kifoskolyoz
ve gogiis deformiteleri goriilebilir.

Marfanda 6nemli gz bulgulan olarak lens
ektopisi, aksiyel miyopi, retina dekolmani ve
eksantrik zor genigleyen pup1lla goriiliir. Ince
sklera nedeni ile mavi sklera gériiniimii vardur.
Fundus periferisinde pigmenter degisiklikler
bulunabilir. Olgularin ¢ogunda miyopi gorii-
lir. Bir seride marfanli olgularin % 21'inde
miyopinin 7 diyoptriden fazla oldugu goriil-
miistiir>. Aksiyel uzunluk yagla artar ve aksi-
yel uzunlukta artma ile lens ektopisi ve retina
dekolmani gériilme siklig artar,

Marfan'da temel noktalardan birisi lens ek-
topisidir.Olgularin %50-80'inde goriiliir3. Her-
zaman bilateral ve simetriktir. Yonii genellikle
yukariya ve temporale dogrudur.

Marfan'da retina dekolman: aksiyel uzun-
luk, lens dislokasyonu ve afakiye baglhidir. Ol-
gularda retina ve vitreusta dejeneratif degigik-
likler goriiliir ancak bu degisiklikler miyopi ile
uyumludur ve bu hastalifa ézel degildir. De-
kolmanin gériilme siklifina gelince 160 olgu-
luk bir seride 13 olgunun 16 giziinde retina
dekolmani saptanmis ve bu olgularin %70
inin 20 yas altinda oldugu goriilmiistiir>. Bu
¢alismada retina dekolmam olan olgularin tii-
miinde lensin disloke oldugu ya da olgularin
bu nedenle ameliyat oldugu gézlenmis aymi
zamanda retina dekolman:t olan olgulann tii-
miinde aksiyel uzunluk normalden fazla bulun-
mugtur. Yirtiklar genellikle ekvator ve gerisin-
de atnali yirtiklar olup biyiik ve ¢ok sayida
olabilir®.

Marfan da dekolman cerrahisinde bazi zor-
luklar bulunur4. Zorluk oncelikle muayenede
baglar. Pupillanin iyi genislememesi ve lens
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dislokasyonu gz dibi muayenesini giigleairir.
Cerrahi sirasinda hipotoni nedeni ile pupilla
daha da daralabilir. Pupillanin genisletilebil-
mesi igin cerrahi dncesi lazer pupilloplasti yar-
dimct olabilir. Bir diger sorun yirtiklann ¢ok
sayida ve arka yerlegimli olabilmesidir. Bunun
yamsira sklera ince olabilir. Bu ozellikte cerra-
hide gz oniinde bulundurulmaldir.

Homosistiniiri

Fenilketoniiriden sonra en sik rastlanan do-
gumsal aminoasit metabolizma bozuklugudur.
100-200 bin dogumda bir goriiliir . Otozomal
resesif gegig gosterir. Cystathionine beta
synthethase enzimi eksikliine bagli methioni-
ne metabolizmasi1 bozuklugudur. Bu eksiklige
bagh olarak homosistinin sistatyonine doniigi
bozulur. Homosistin kanda ve idrarda artarken
sistatyonin azalir. Homosistin artigi yaygin
bag dokusu bozukluklarinda yol agar.

Homosistiniirinin klinik belirtileri dogumda
yoktur. Erken gocukluktan itibaren giz, iske-
let, santral sinir sistemi ve vaskiiler sistemin
ilerleyici katilimi vardir.

Iskelet sisteminde ge¢ gocuklukta daha be-
lirgin hale gelen uzun boy ve alt ekstremitenin
govdeye gore uzun olmasi ile Marfandan ayi-
nimi giiglesir. Homosistiniride Marfamn tersi-
ne eklem hareketleri kisithdir. Radyolojik in-
celemede osteoporoz goriiliir.

Kardiyovaskiiler sistemde kiigiik damarlar-
da intima ve endoteli tutan degisiklikler olur,
kardiyomegeli ve hipertansiyon siktir, geng
hastalarda serebral, koroner ve periferik vaskii-
ler tikanmalar goriilebilir. Yasamu tehdit eden
bu arteriyel ve vendz trombozlar dzellikler cer-
rahiden sonra goriilebilir. Artmis trombosit
adhezivitesine bagl bu pihtilagma anomalileri
genel anastezi komplikasyonlarina da yol aga-
bilir 6.

Hemosistiniirili olgularn yaklasik %50'sin
de mental retardasyon vardir’.

En sik goz bulgusu ve tam koymada en
tnemli noktalardan birisi lens dislokasyonu-
dur. Olgularin yaklagik %90'mnda bulunur.
Travmatik olmayan lens dislokasyonlarinin
%>5'inden sorumludur. Dislokasyon agagiya ve
genellikle nazale dogrudur. Tki tarath ve simet-
riktir, ilerleyicidir ve 10 yasa kadar olgularin
¢ogunda gelisirf.

Homosistiniiride retina dekolmanina neden

olacak vitreo-retinal degisiklikler yoktur an- -

cak miyopi ve lattis dejenerasyonu goriilebilir.

Retina dekolmant 37 olguluk bir seride fakik

gozlerde %8, afakik gozlerde %11 oranminda
goriilmiistiir 8. Bu caligmada retina dekolmani

olan tiim gdzlerde opere olmus veya olmamig
lens dislokasyonu oldugu dikkati gekmistir.

Dekolman cerrahisinde genel anesteziden
sonra tromboembolik gelismeler olabilir. Bu
nedenle cerrahiden miimkiin oldugunca kagin-
makta yarar vardir. Cerrahi sirasinda ise yeter-
li hidrasyon saglanmali ve ek olarak kan viz-
kozitesini azaltmak icin dekstran infiizyonu
verilmelidir.

Homosistiniiride bazi tedavi olasiliklan
vardir. Yeni doganda diigiik methionin diyeti
mental retardasyonu ve lens dislokasyonunu
onleyebilir. Tani1 daha ge¢ konmugsa pyridoxi-
ne de lens dislokasyonu ve trombembolik
olaylan azaltabilir 9.

Ehlers-Danlos Sendromu

Artmis deri elastikiyeti, eklemlerde gev-
seklik, doku frajilitesinde artma, hemorajik di-
yatez gibi ozellikleri bulunan bag dokusu bo-
zukluklar ile karakterize 10 dan fazla degisik
tipi bulunan herediter bir hastaliktir!0. Gz de-
gisiklikleri okiiler tip olarak bilinen tip VI da
bulunur. Bu tipte lysyl hydroxylase eksikligi
ve buna baglh kollagen ¢aprazlaymasinda bo-
zukluk vardir. 5000 dogumda bir goriilir ve
otozomal resesif geger ''.

Ehlers-Danlos ta tipik deri belirtileri olarak
elastikiyet artig1, frajilite artig1, kotii yara iyi-
lesmesi ve anormal skarlagma goriiliir. Eklem-
lerde gevseklik, kalga ¢ikifina egilim vardr.
Eklem gevseklifi Marfandan daha belirgindir.

Ehlers- Danlos'ta damar duvarinda bag do-
kusu bozuklugu hemorajik egilime yol agar.

Goz bulgulanna gelince en sik bulgulardan
biri epikantal kivrimlardir. Bundan bagka ma-
vi sklera, mikrokornea, keratokoniis, korneal
ruptiir, glokom, kotii yara iyilesmesi, lens dis-
lokasyonu, angioid streaks, makiiler dejeneras-
yon, vitreus hemorajisi, yiiksek miyopi ve reti-
na dekolmani goriilebilir. Vitreus hemorajisi
retinal damarlarin frajilitesi ile kiigiik traksi-
yonlar sonucu olusabiliré. Retina dekolmani

~ bilateral olabilir. Ehlers- Danlos ta bu hastali-

ga ozel vitreo-retinal degigiklikler bulunmaz.
Retina dekolmani prevalans: diisiiktiir ve de-
kolman miyopi ve lens dislokasyonuna bagli-
dir. Ehlers-Danlos ta dekolman cerrahisi ol-
dukca giigtiir ve baz1 dzelliklere dikkat etmek
geretir. Bunlar Sklera ince ve yumusaktir, sii-
tiirler tutmayabilir. Bu nedenle destekleyici sii-
tiir sayis1 arttirilmal, sklera gok ince ise eks-
plant altina donér sklera konulmalidir. Retina
alt1 s1vis1 drenaji koroidal kanamaya yol aga-
bilir bu nedenle drenajdan miimkiin oldugunca
kaginmak gerekir. Cerrahi vitreus hemorajisine
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yol agabilir. Postoperatif donemde yara iyiles-
mesi yoniinden olgular dikkatle izlenmelidir.

Cerrahi sonrasinda gastrointestinal kanama ve

hemoptezi goriilebilir.

Atopik Dermatit

Astim ve diger allerjik sorunlarin goriilebil-
digi atopik dermatitli hastalarda katarakt, kera-
tokonus, keratokonjonktivik ve retina dekol-
mam gibi gdz komplikasyonlan gelisebilir
12,13, Dekolman goriilen olgularin tiimiinde ato-
pik dermatit ¢ocukluk doneminde basglamis
olup adolesan donemde artig gdstermigtir. Bu
donem olgularin ¢ogunda dekolmanin goriil-
diigii donemdir!4. Dekolman olan olgularda
yiizde ciddi lezyonlar goriilebilir. Boyle olgu-
larda siddetli géz ogusturma vitreus tabaninda
okiiler kontiizyonda goriilebilen ozelliklerde
yirtiklara yol agabilir 5. Bunun yanisira yir-
tiklar vitreus tabanindaki vitreus jelinin anor-
mal yapisina da bagh olabilir. Vitreustaki bu
yap1 bozuklugunun nedeni silier cisimdeki ato-
pik inflamasyon olabilir 4. Bunun yaminda bu
olgularda oldukga erken yaslarda bilateral ka-
tarakt olusabilir ve katarakt ekstraksiyonunun-
dan sonra da retina dekolmani goriilebilir.
Lens ekstraksiyonundan sonra arka kapsiilde
kontraksiyon silyer zoniiller ve silyer cisimin
pigmentsjz epitelinde direk traksiyona yol aga-
rak pars plikatada yirtiklara neden olabilir 14
Bunu onlemek igin katarakt ekstraksiyonu ile
birlikte profilaktik skleral gevreleme veya arka
kapsiiliin kontraksiyonunu énlemek igin intrao-
kiiler lens implantasyonu etkili olabilir.
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