
Riley Day Sendromu otozomal resesif kalýtým
gösteren ve genellikle Doðu Avrupa Yahudi
toplumunda görülen bir sendromdur (1). Sendrom
Dopamin B hidroksilaz yetersizliðine baðlý olarak

geliþir ve periferik duyu kaybý, derin tendon re-
fleks-lerinin azalmasý ya da yokluðu, dilüe miyotik
ajanlarla denervasyon hipersensitivitesine baðlý
miyo-zis, dilde fungiform papilla yokluðu, korneal
hipoestezi ve göz yaþý sekresyonunda ciddi azal-
maya baðlý sekonder korneal ülserlerle karekteri-
zedir. Sendroma eþlik eden diðer sistemik bulgular
hipotoni, vücut ýsýsý ve kan basýncýnýn stabil ol-
mamasý, rekurren pnomoni, soðuk el ve ayaklardýr
(1,2).
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Özet
Amaç: Bu çalýþmada Riley Day  sendromlu bir olgunun

klinik bulgularý ve taný kriterleri incelendi.

Yer: Atatürk Üniversitesi Týp Fakültesi Göz Hastalýklarý
ABD.

Materyal ve Metod: Riley Day Sendromu  sensoriyal ve
otonomik sistemin disfonksiyonuyla karekterize, nadir oto-
zomal resesif bir hastalýktýr. Sendromun klinik bulgularý
periferik aðrý, ýsý duyusunda ve otonomik homeostatik
fonksiyonlarda bozukluða baðlý olarak ortaya çýkar.
Oküler komplikasyonlar ise primer olarak azalmýþ lakri-
masyon ve korneal hipoesteziye baðlý olarak geliþir. 

Kliniðimizde, bu klinik bulgulara sahip bir olgu Riley Day
sendromu olarak incelendi.

Bulgular: Sistemik bulgular derin tendon  reflekslerinin yok-
luðu, travmatik atrofik glossit, soðuk el ve ayaklar, aðrý
duyusu  yokluðu ve rekürren pnömoni idi.

Oküler bulgular, her iki  gözde epitel defekti ve stromal in-
filtrasyon, azalmýþ lakrimasyon, kornea refleksinin yok-
luðu ve %0,125 lik pilokarpin uygulamasýndan  sonra miy-
ozis-di.

Sonuç: Riley Day sendromunun tanýsý için sistemik bulgular
kadar oküler bulgular da önemlidir.

Anahtar Kelimeler: Riley Day sendromu, Alacrima
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Summary
Purpose: In this study, the clinical manifestations and diag-

nostic criteria of Riley Day syndrome was investigated.

Material and Method: Riley Day Syndrome is a rare autoso-
mal recessive disorder that is characterized by sensory and
autonomic nervous system dysfunction. Clinical manifesta-
tion of this syndrome are caused by deficits in autonomic
homeostatic function and sensory appreciation of peripher-
al pain and temparature. Ocular complications occur prima-
rily as result of decreased lacrimation and corneal hy-
poesthasia.

A case with this clinical findings was investigated as a Riley
Day syndrome in our clinic.

Results: Systemic findings were absence of deep tendon re-
flexes, traumatic atrophic glossitis, insensitivity to pain,
cold hand and feet and recurrent pneumonias.

Ocular findings were epithelial defect and stromal infiltra-
tion in two eyes, absence of corneal reflex, diminished
lacrimation  and myosis after instillation of  %0,125 pilo-
carpin HCl.

Conclusion: Ocular findings are important for diagnosis of
Riley Day syndrome as match as systemic findings.

Key Words: Riley Day syndrome, Alacrima
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Oküler bulgular primer olarak azalmýþ lakri-
masyon ve korneal hipoesteziye baðlýdýr ve sýk-
lýkla akut hastalýk döneminde bulgular aðýrlaþýr.
Kon-verjans yetersizliði ve myopi insidansý
normalden daha yüksektir. Optik diskte solukluk ve
anormal görsel uyarýlmýþ potansiyel (VEP) tespit
edilebilir ve daha fazla kraniyal sinir tutulumunu
gösterir. Optik nöropati yaþla daha kötüleþir ve
progresif nörolojik  hastalýklarla uyumludur (2,3).

Sendromun tanýsý; dilüe parasempatomimetik
ajanlarla miyozis geliþmesi, derin tendon refleks-
lerinin azalmasý ya da yokluðu, dilde fungiform
papilla yokluðuyla konur (1).

Laboratuvar tetkiklerinde artmýþ üriner Homo
valinik asit (HVA) ve düþük 4 hidroksi-3 metok-
sifeniletilen glisol (HMPG) ve vanilil mandelik asit
(VMA)tesbit edilebilir (2).

Otonomik disfonksiyon testleri hastalýðýn
postgangliyonik disfonksiyon olduðunu ortaya
çýkarmýþtýr. Sural sinir biyopsisi sensoriyal ve
otonomik bozukluðu gösteren küçük miyelinsiz
fibriller ve miyelinli fibrillerin azlýðýný gösterir.
Riley Day sendromunun patogenezinde  sinir
growth faktörün anormalliði yada nöral krestten
nöronlarýn disgenezisininde olduðu düþünülmüþ
ancak kesinleþtirilememiþtir (4-6).

Bu çalýþmada Riley Day sendromlu bir olgu-
nun göz bulgularý, sistemik bulgularý ve tedavisi
sunulmaktadýr.

Olgu

Bir yaþýnda kýz çocuðu kliniðimize ebeveyn-
leri tarafýndan fark edilen gözlerinde kuruma ve
göz bebeklerinde beyazlaþma þikayetiyle baþvur-
du. Hastanýn muayenesinde schirmer testi yapýldý
ve 2mm olarak ölçüldü, biyomikroskopik
muayene-sinde bilateral epitel defektiyle birlikte
özellikle sað gözde fazla olmak üzere stromal infi-
trasyon ve opasiteler tespit edildi (Þekil 1). Sað
gözdeki problemin sol göze göre daha fazla
oluþunu araþtýrmak amacýyla lavajla bilateral na-
zolakrimal kanal kont-rolü yapýldý. Hastaya ne
lokal nede genel anesteziye gerek duyulmadan gir-
iþim kolayca uygulanmýþ ve sað nazolakrimal
kanalýn açýk sol kanalýn kapalý olduðu tespit edil-
di. Hastanýn muayenesi sýrasýnda göz kýrpma
sayýsýnýn oldukça seyrek olduðu ve süre tutularak
takip edildiðinde 3 dk içinde 1 kez kýrptýðý ve
komplet kapanmanýn olmadýðý dikkati çekti.
Hastaya kornea refleksi muayenesi yapýldý ve
menfi olarak tespit edildi.

Hastanýn muayenesi sýrasýnda dikkati çeken
bulgulardan biri de alt dudaðýnda ve dilinde doku
defekti ve atrofiydi (Þekil 2). Ebeveynlerinden alý-
nan bilgiye göre bu defektlerin çocuðun kendisi
tarafýndan ýsýrarak yapýldýðý ve bu travmaya
baðlý olarak geliþen  defektler için Plastik cerrahi
servi-since cerrahi uygulandýðý ancak çocuðun
travmasý engellenemediðinden defektin iy-
ileþmediði öðrenildi. Benzer þekilde çocuðun el-
lerinde  parmaklarýnda çok sayýda travmatik

Þekil 1. Riley Day sendromlu olgunun sað ve sol gözü.
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yaralar tespit edildi ve hastanýn aðrý duyusunun ol-
madýðý düþünüldü. Hastadan istenilen pediatri
konsultasyonunda tespit edilen muayene bulgularý
hipotoni, derin tendon ref-lekslerinin yokluðu, alý-
nan hikayesinde iki kez pnomoni geçirdiði, per-
iferik duyu hissinin olmadýðý, periferde ellerinde
ve ayaklarýnda soðukluk ve travmaya baðlý atrofik
glossit tesbit edildi.

Hastadaki bu müspet klinik bulgularý ýþýðýn-
da Riley Day sendromu düþünülerek dilüe pi-
lokarpin HCl (%0,125) uygulamasýyla denervasy-
on hiper-sensitivitesi deðerlendirildi ve pupil-
lalarýnda miyo-zis geliþtiði tespit edildi (Þekil 3).
Hastanýn direkt ve indirekt ýþýk reaksiyonu nor-
mal ve karanlýða adaptasyonda pupiller dilatasyon
normal olarak deðerlendirilmiþtir.

Hastaya oküler bulgular yönünden preservatif
içermeyen suni göz yaþý damlalar her yarým saat-

te bir damlatýlmak üzere ve yüksek moleküler
aðýrlýklý polimer içeren suni göz yaþlarýyla te-
daviye baþlandý. Ýlave yapýlacak tedavi protokol-
leri (tarsorafi, terapötik kontakt lens uygulamasý)
hastanýn takibi sýrasýnda planlandý. 

Tartýþma

Riley Day sendromu otonom sinir sisteminde
bozukluk, duyusal bozukluk, nörolojik bozukluk ve
önemli oftalmolojik semptomlarý olan bir
sendromdur (3).

Sendrom klasik olarak doðu Avrupalý
Yahudiler arasýnda çoðunlukla rastlanan bir
hastalýk olarak tarif edilmektedir (1). Hastamýza
taný konulurken yapýlan aile hikayesi ve orjin in-
celemesinde herhangi bir özellik tespit edile-
memiþtir. Ancak olgumuzda da olduðu gibi Yahudi
olmayan toplumlarda sendroma rastlanabileceði li-
teratürde bildirilmektedir (7-9). Bu yönüyle de ol-
gumuz oldukça nadir bir vaka özelliðini taþýmak-
tadýr.

Korneal hipoestezi ve azalmýþ göz kýrpma,
göz yaþý sekresyon azlýðýna ilave olunca kornea-
da deepitelize alanlarýn ortaya çýkýþý artmak-
tadýr. Persistan erozyonlar ve ülserasyonlar çok da-
ha et-kili tedavileri gerektirmektedir. Nemlendirici
göz-lük ataçmanlar, bandaj lensler, lakrimal punk-
tumlarýn oklüzyonu yada küçük lateral tarsorafiler
kurumaya maruz kalan korneal alaný azaltmak
amacýyla yapýlabilmektedir (1). Hastamýzda da
bilateral epitel defektlerinin yanýsýra özellikle sað
gözünde daha yoðun olmak üzere stromal infilt-
rasyon mevcuttu. Sað gözdeki problemin sol göze
göre daha fazla oluþunu araþtýrmak amacýyla
lavaj-la bilateral nazolakrimal kanal kontrolünün
ne lokal ne de genel anesteziye gerek duyulmadan
kolayca uygulanmýþ olmasý olgunun aðrý duyusu
olmayýþýný desteklemiþtir.

Riley Day sendromunun oküler taný kriter-
lerinden en önemlilerinden biri de pupiller dener-
vasyon hipersensitivitesinin tesbitidir. Pupillanýn
muayenesinde %0,125’lik dilue pilokarpin uygu-
lanmýþ her iki pupillada miyozis tesbit edilmiþtir.
Hastanýn direkt ve indirekt ýþýk reaksiyonu nor-
mal ve karanlýða adaptasyonda pupiller dilatasyon
normal olarak deðerlendirilmiþ ve bulgular liter-
atürle uyumlu bulunmuþtur (10,11). Denervasyon
hiper-sensitivitesine baðlý miyozis irisin otonomik
innervasyonun postgangliyonik blokajýný göster-
mektedir (11).

Þekil 2. Olgunun travmatik atrofik glossit görünümü.

Þekil 3. Denervasyon hipersensitivitesine baðlý miyozis.
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Hastada dikkat çeken bulgulardan biri de
dilinde ve alt dudaðýnda travmatik atrofik glossit
bulunmasýydý. Bu konuyla ilgili yapýlan literatür
taramasýnda Dluholucky S.'in yaptýðý çalýþmada,
klinik tabloyu Riga Fede hastalýðý olarak tarif et-
miþtir (12). Sendromda meydana gelen travmalarla
ortaya çýkan lezyonlarýn iyileþmesinde gecik-
menin  tat ve aðrý duyusundaki bozukluða baðlý
olarak arttýðý vurgulanmaktadýr (9,12).

Bu olgu incelemesinin sonucunda sendroma
taný konulmasýnda sistemik bulgularýnýn
yanýsýra göz bulgularýnýn da oldukça önemli
olduðu kanýsýna varýlmýþtýr.
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