Turkiye Klinikleri ] Ophthalmol 2018;27(2):123-8

I ORIJINAL ARASTIRMA ORIGINAL RESEARCH I

Asli INAL,?

Osman Bulut OCAK,?

Ebru Demet AYGIT,?

Berna BASARIR,

Serap YURTTASER OCAK,?
Muhittin TASKAPILI,?

Birsen GOKYIGiTa

4G6z Hastaliklari Klinigi,
Saglik Bilimleri Universitesi,
Beyoglu Géz Egitim ve
Arastirma Hastanesi,

°Goz Hastaliklari Klinigi,
Saglik Bilimleri Universitesi,
Okmeydani Egitim ve
Arastirma Hastanesi,
istanbul

Received: 17.05.2017

Received in revised form: 19.07.2017
Accepted: 21.08.2017

Available online: 24.04.2018

Correspondence:

Osman Bulut OCAK

Saglik Bilimleri Universitesi,
Beyoglu Géz Egitim ve
Arastirma Hastanesi,

Gz Hastaliklar Klinigi, istanbul,
TURKIYE/TURKEY
bulutocak@yahoo.com

Copyright © 2018 by Turkiye Klinikleri

DOI: 10.5336/0ophthal.2017-56577

Infantil Nistagmus Sendromunda Aile
Oykiisii Varliginin Etiyoloji ile Iligkisi

The Relationship Between Infantile
Nystagmus Syndrome and Family History

OZET Amag: Infantil nistagmus sendromu tanisi alan hastalarda saptanan etiyolojik faktérlerle etiyoloji ile po-
zitif aile Sykiisii ve akraba evlili§i mevcudiyeti arasindaki iliskiyi degerlendirmektir. Gereg ve Yontemler: Has-
tanemiz sasilik ve pediatrik oftalmoloji klinigine Mart 2015-Mart 2016 tarihleri arasinda, dogumdan hemen
sonra ya da dogum sonrasi ilk bir yilda gozlerde baslayan titreme sikayetiyle gelen ya da ebeveynleri tarafin-
dan getirilen veya gocuk norolojisi bilim dali tarafindan klinigimize yonlendirilen ve infantil nistagmus sen-
dromu tanis1 konan hastalarin demografik &zellikleri ve etiyolojileri retrospektif olarak tarandi. Ailede
nistagmus varligi 6ykiisii bulunmasi ve ebeveynler aras1 akraba evliligi varlig: sorgulandi. Hastalarin detayli of-
talmolojik muayenesi sonrasi, nistagmus etiyolojilerine gore; idiyopatik, okiiler patolojilere bagl ve nérolojik
gelisim geriliklerine bagh nistagmus olarak 3 gruba ayrildi. Hastalardaki; pozitif aile 6ykiisiiniin ve akraba ev-
liligi varhigr sitkliginin, nistagmus etiyolojisine gore farklilik gosterip gostermedigi istatistiksel olarak deger-
lendirildi. Bulgular: Infantil nistagmus sendromu tanis1 konan 95 hastadan 65 (%68,42)’i erkek, 30 (%31,58)'u
kadin idi. Hastalarin 49 (%51,57)’u idiyopatik olarak gruplandirilir iken; 29 (%30,5)u okiiler patolojiye bagh
nistagmus ve 17 (%17,89)’si nérolojik gelisim geriligine bagh nistagmus olarak belirlendi. Doksan bes hasta-
nin 24 (%25,26)"tinde pozitif aile Sykiisii mevcut iken; bu hastalarin 13 (%54,1) inde idiyopatik, 7 (%29,1)’sinde
okiiler patolojiye bagli, 4 (%16,6)’tinde ise norolojik gelisim geriligine bagh infantil nistagmus sendromu ta-
nis1 konuldu. Akraba evliligi mevcudiyeti bulunan 25 (%26,31) hastanin 14 (%56)’t idiyopatik, 8 (%32)’i okii-
ler patolojiye bagli, 3 (%12)’ii norolojik gelisim geriligine bagh idi. Gruplar arasinda; pozitif aile dykiisii, akraba
evliligi mevcudiyeti ve her ikisinin birlikte bulunmas: agisindan istatistiksel olarak anlaml fark bulunmadi.
Sonug: Infantil nistagmus sendromlu hastalardaki pozitif aile 6ykiisiiniin, nistagmus etiyolojisiyle degiskenlik
gostermedigi ve her 3 grupta da benzer oranlarda saptandig gézlenmistir.

Anahtar Kelimeler: Albinizm; kandaglik, kan bag1; epidemiyolojik yontemler; aile; nistagmus, dogumsal

ABSTRACT Objective: To evaluate the etiologic factors in the cases who were diagnosed with infantile nys-
tagmus syndrome and, to assess whether there is a correlation among these etiologies between family history.
Materials and Methods: Etiologies of the patients who came or were brought by their parents with the com-
plaint of oscillation in the eyes which started right after birth or within the first year after birth or which is
directed to our clinic by pediatric neurology departments and who were diagnosed with infantile nystagmus
syndrome between March 2015-March 2016 were evaluated retrospectively. The presence of nystagmus in
family and consanguinity between parents were questioned. The cases were divided into 3 groups according
to the etiologies of nystagmus as idiopathic, ocular pathologies associated and neuro-developmental delays as-
sociated after detailed ophtalmologic exam. It was assessed statistically whether the presence of nystagmus
and the frequency of consanguinity varied according to etiologies. Results: Ninety-five cases who were diag-
nosed with infantile nystagmus syndrome 65 (68.42%) were male and 30 (31.58%) were female. 49 (51.57%)
of the patients were grouped as idiopathic; in 29 patients nystagmus was due to ocular pathology (30.5%) and
in 17 (17.89%) patients it was due to neurological developmental delay. Among 95 cases, nystagmus was pres-
ent in the families of 24 (25.26%) cases. 13 (54,1%) were idiopathic nystagmus, 7 (29,1%) were ocular pathol-
ogy associated nystagmus and 4 (16,6%) were neuro-developmental delay associated nystagmus. Of 25 (26.31%)
cases with the history of consanguinity, 14 (56%) had idiopathic nystagmus, 8 (32%) had ocular pathology as-
sociated nystagmus and 3 (12%) had neuro-developmental delay associated nystagmus. Among the groups;
positive family history, presence of consanguineous marriage, and coexistence of both were found to be sta-
tistically insignificant. Conclusion: It was observed that the positive family history of cases with infantile Nys-
tagmus syndrome did not vary with the etiology of nystagmus and was determined at similar rates in all three
groups.

Keywords: Albinism; consanguinity; proximity of blood; epidemiologic methods; family; nystagmus, congenital
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Ash INAL ve ark.

- nfantil nistagmus sendromu (INS) tanim, ilk
Ikez 2001 yilinda Amerika Birlesik Devletleri
Ulusal Goz Enstitiisii (National Eye Institute)
tarafindan ‘Sagilik ve Okiiler Motilite Bozukluklar:
Siniflandirilmasy’ (A Classification of Eye Move-
ment Abnor Malities and Strabismus) raporunda
tarif edilmistir.! Bu simiflandirma; konjenital nis-
tagmuslarin etiyolojisine gore degil, klinik karak-
teristik 6zelliklerine gore yapilmigtir.>®

INS; hayatin ilk 6 ayinda ortaya ¢ikan, erken
donemde pendiiler olarak baglayip; ileri dénem-
lerde sigrayici (jerk) nistagmusa donen, konjuge,
bilateral, horizontal veya torsiyonel olabilen, fik-
sasyonla artan, konverjansla azalan patolojik bir
nistagmustur.'

INS, retina/fovea displazileri, optik disk disp-
lazi ve hipoplazileri, konjenital katarakt gibi farkli
okiiler patolojilerle beraber (konjenital duyusal nis-
tagmus) ya da norolojik gelisim geriligi yapan has-
taliklar (norolojik nistagmus) sebebiyle olabilecegi
gibi idiyopatik (konjenital motor nistagmus) olarak
da ortaya ¢ikabilmektedir.6®

INS’de aile dykiisii siklikla mevcuttur.! INS
hastalarinda yapilan genetik ¢aligmalarda birden
fazla gende mutasyon saptanmistir. Bu mutasyon-
lar sporadik olabildigi gibi herediter gegisli de ola-
bilmektedir.>”?

Bu calismada; INS tanisi almis hastalarin de-
mografik 6zellikleri, ailede nistagmus varlig1 6y-
kiisii ve ebeveynler arasindaki akraba evliligi
varlig ile birlikte hastalardaki etiyolojik nedenleri
ve farkli etiyolojilerdeki hastalarin soy ge¢cmis 6zel-
liklerinin farklilik gésterip gostermediginin deger-
lendirilmesi amaglanmigtir.

Bu ¢alismada, iilkemizde INS’1i hastalarda,
aile 6ykiisti oraninin belirlenmesi ve etiyoloji ile
arasindaki iligkisinin degerlendirilmesi amaglan-
migtir.

I GEREC VE YONTEMLER

Hastanemiz pediatrik oftalmoloji ve sasilik biri-
mine Mart 2015-Mart 2016 tarihleri arasinda goz-
lerde dogustan ya da dogumdan sonraki bir yil
icerisinde olan titreme Oykiisii ile ya da ebeveyn-
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leri tarafindan dogustan ya da dogumdan hemen
sonra baslayan titreme sikiyetiyle getirilen ve
INS tanis1 alan 95 hasta retrospektif olarak taran-
mistir.

Fiizyon gelisim eksikligine bagli nistagmusu
bulunan hastalar (latent/manifest-latent nistag-
muslu hastalar), spasmus nutans tanisi alanlar, INS
iligkili periyodik alternan nistagmuslu (PAN) has-
talar ve edinsel olarak nistagmus gelisen hastalar
calisma kapsami diginda birakilmigtir.

Ebeveynlerinde, ebeveynlerin kardeslerinde
ve onlarin ¢ocuklarinda ve ebeveynlerin anne/ba-
basinin herhangi bir bireyinde dogustan nistagmus
saptanmis olan hastalarda aile 6ykiisii pozitif ola-
rak kabul edilmistir.

Aile 6ykiisiinde kuzenler arasi akraba evliligi
bulunan ebeveynler veya 6ykiisiinde ebeveynleri-
nin kuzen oldugunu belirten hastalarin, akraba ev-
liligi 6ykiisi mevcut olarak kabul edilmistir.
Kuzenler aras: evlilik digindaki akraba evlilikleri
caligmaya alinmamgtir.

Hastalardan ya da ebeveynlerinden; ailede nis-
tagmus Oykiisti ve akraba evliligi diginda ayrica;
erken dogum Oykiisii, daha dnceden nistagmus ya
da sasilik sebebiyle gecirilmis operasyon varlig: ve
bagka sistemik hastaliklarin varlig: konusunda de-
tayl bir anamnez alinmigtir.

Biitlin hastalar; refraksiyon, sasilik, biyomik-
roskobik ve fundus muayenesini iceren detayl bir
oftalmolojik muayeneden gecirilmistir. Hastalarda
nistagmusa sebep olabilecek okiiler patolojiler sap-
tanmistir. Cocuk noérolojisi bilim dali tarafindan
norolojik gelisim geriligi agisindan izlenen, nistag-
mus sebebiyle klinigimize yonlendirilen hastalar
degerlendirilmigtir. Buna gore hastalar etiyolojik
olarak; idiyopatik, okiiler patolojiye baglh ve néro-
lojik gelisim geriligine bagl nistagmuslar olarak 3
gruba ayrilmistir.

Okiiler patolojiye baglh nistagmuslarda hasta-
lar; albinizm ve okiiler albinizm, retinal patoloji-
ler, optik disk patolojileri ve 6n segment patolojileri
olarak 4 alt gruba ayrilmistir. Bu 4 alt grupta bulu-
nan hastalarda, pozitif aile 6ykiisiiniin etiyolojiyle
iligkisi degerlendirilmistir.
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ISTATISTIKSEL ANALIZ

Ailede nistagmus 6ykiisii ve ebeveynlerde akraba
evliligi varligi ile INS gruplar arasinda iliski bulu-
nup bulunmamasi, SPSS® 16 for Windows prog-
rami ile degerlendirildi. Fischer exact testi ile
yapilan degerlendirmelerde, p<0,05 istatistiksel ag1-
dan anlamh kabul edildi.

Calismamiz Helsinki insan Haklar1 Bildir-
gesi’ne uygundur ve tiim hastalardan ya da hasta-
larin ebeveynlerinden aydinlatilmig onam formu
ve ¢aligma i¢in etik kurul onay1 alinmigtir.

I BULGULAR

Hastalarin 65 (%68,42)’i erkek, 30 (%31,58)’u kadin
olup, hastanemize bagvuru vyaslar1 ortalama
132,84+131,04 (4 Aylik-59 yas arasi) ay idi. Tim
hastalar degerlendirildiginde; 95 hastanin 49
(%51,57)unda aile 6ykiisii pozitifligi mevcuttu. Bu
hastalarin 24 (%25,26)’tiinde pozitif aile 6ykiisii sap-
tanir iken, 25 (%26,31)’inde akraba evliligi mevcu-
diyeti bulundu. Olgularin 11 (%11,57)’inde ise her
iki durum da mevcuttu. Bes hastada erken dogum
6ykiisii bulunur iken, 2 olguda daha 6nceden ge-
cirilmis sasilik operasyonu oykiisii saptandi. Has-
talarin higbirinde nistagmusla iligkili olmayan
bagka bir sistemik hastalik bulunmamakta idi.

Yapilan oftalmolojik muayenelerinde sferik
ekivalan degerleri; sag gozde ortalama +3,38+4,25
(en dusiik deger -7,25 - en yiiksek deger +6,50), sol
gozde ortalama +3,28+4,45 (en diisitk deger -6,50 -
en yitksek deger +6,50) olarak bulundu. Gérme de-
gerlendirmesi yapilabilen 80 hastada en iyi

diizeltilmis gérme keskinlikleri (EIDGK), binokii-
ler 1,10+0,40 logMAR (min 1,30-max 0,70 log
MAR) olarak 6l¢iildii. Yirmi dort hastada anormal
bas pozisyonu kaydedildi. Otuz dérdiinde primer
pozisyonda horizontal strabismus (26 hastada ezot-
ropya, 8 hastada ekzotropya) bulunmakta idi. Tiim
hastalara, klinigimizde elektronistagmografi (ENG)
bulunmadig i¢in dig merkezde ENG degerlendiril-
mesi 6nerildi. ENG laboratuvarina gitmeyi kabul
eden 35 hastanin tamaminin, ENG’lerinde sigrayici
(jerk) tipi nistagmus goriildii.

Etiyolojik dagilim ve pozitif aile 6ykiisti bulu-
nan hastalarin dagilimi Tablo 1’de goriilmektedir.
Etiyolojisi belirlenemeyen ve idiyopatik INS olarak
degerlendirilen 49 (%51,57) hastanin 37 (%75,5)’si
erkek, 12 (%24,5)’si ise kadin idi. idiyopatik gruba
dahil edilenlerin yas ortalamas: 134,76 + 125,88 (4
aylik-59 yas aras1) ay olarak belirlendi. Hastalardan
13 (9%26,53)’iinde pozitif aile 6ykiisii mevcut iken,
14 (%28,57)tnde akraba evliligi saptandi. Alt
(%12,24) hastada ise her iki durum da mevcuttu
(Tablo 1).

Okiiler patolojiye bagl bulunan 29 (%30,5)
INS hastasinin 14 (%48,3)’ii erkek, 15 (% 51,7)’i ise
kadin olup, yas ortalamas: 163,44+128,64 ay (6
aylik-38 yas arasi) olarak belirlendi. Yirmi dokuz
hastanin 7 (%24,13)’sinde pozitif aile dykiisii mev-
cut iken, 8 (%27,58)'inde akraba evliligi mevcudi-
yeti ve 3 (%10,34)tinde de her iki aile 6ykiisti de
saptandi (Tablo 1).

Norolojik gelisim geriligine bagh oldugu dii-
siiniilen 17 (%17,89) INS hastasinin 14 (%82,4)’i
erkek, 3 (%17,6)ti ise kadin idi. Hastalarin yas or-

TABLO 1: infantil nistagmus sendromu etiyolojisine gére aile dykiisii dagilimi.

Toplam (n)

Ortalama yas (y1l)

Ailede nistagmus dykusi n (%)

Akraba evliligi mevcudiyeti n (%)

Ailede nistagmus oykisti ve akraba evliligi meveudiyeti birlikteligi n (%)

Toplam pozitif aile dykiist n (%)

idiyopatik INS  Geriligine bagli iNS  bagl iNS Toplam
49 17 29 95
10,48+10,24 8,05+9,88 13,62+10,73 11,0710,92
13 (26,53) 4 (%23,52) 7 (%24,13) 24 (%25,26)
14 (%28,57) 3 (%17,64) 8 (%27,58) 25 (%26,31)
6 (%12,24) 2 (%11,76) 3 (%10,34) 11 (%11,57)
27 (%55,10) 7 (%41,17) 15 (%51,72) 49 (%51,57)

Norolojik gelisim Okiiler patolojiye
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talamasi 118,56+96,6 (6 aylik-42 yas aras1) yil ola-
rak belirlendi. Bu hastalarin 4 (%23,52)inde pozi-
tif aile Oykiisii bulunur iken, 3 (%17,64)’tinde
akraba evliligi mevcudiyeti ve 2 (%11,76) hastada
da iki aile 6ykiisii de bulunmakta idi (Tablo 1).

Bu 3 grup karsilastirildiginda; pozitif aile 6y-
kiisii, akraba evliligi mevcudiyeti ve her ikisinin
birlikte bulunmas: durumlarinda gruplar arasinda
istatistiksel olarak anlamli fark bulunmads (Fischer
exact testi sirasiyla p=0,662, p=0,091, p=0,357).

Okiiler patolojilere bagh gelisen INS, alt grup-
lara ayrildiginda ise 11 (%37,93) albinizm ve okiilo-
kutan6z albinizm hastas: olarak saptanir iken, 9
(%31,03) hastaya retinal distrofi, 2 olguda (%18,18)
optik disk hipoplazisi, 7 olguda ise (%24,13) konje-
nital katarakt tanisi1 kondu. 11 albinizm olgusunun,
3’tinde pozitif aile 6ykiisii ve akraba evliligi varlig
oykiisii mevcuttu. Birinde ise sadece ebeveynler
arasinda akrabalik iligkisi saptandi. Dokuz retinal
distrofi tanis1 konan hastanin 3’iinde ailede nistag-
mus Oykiisit mevcut iken, 1 (%11,11)’inde ise ak-
raba evliligi 6ykiisii bulunmakta idi. 2 optik disk
hipoplazili hastada pozitif aile 6ykiisii saptanmada.
Konjenital katarakt tanisi alan 7 hastadan sadece
1 (%14,28)’inde ailede nistagmus 6ykiisii mevcut
iken, 3 (42,85) hastada ise akraba evliligi 6ykiisii
saptand (Tablo 2).

Optik disk hipoplazisi bulunan hastalar, say:-
nin az olmasi sebebiyle istatistiksel degerlendir-
meye alinmadi. Diger okiiler patolojilere bagh
gelisen INS’lerde ise alt gruplar ile hem ailede nis-
tagmus varligi 6ykiisii hem ebeveynler aras: akraba
evliligi varligi hem de her iki soy ge¢misin de yer
aldig1 hastalar agisindan istatistiksel olarak anlaml

fark bulunmadig1 saptandi (Fischer exact testi sira-
siyla p=0,686, p=0,144, p=0,370).

I TARTISMA

Literatiirde sinirh sayidaki nistagmus etiyolojisi ¢a-
lismalarinda; farkl etiyolojik 6zellikler degisen
oranlarda yer almaktadir. Sarvananthan N. ve
ark.nin nistagmus prevalansi iizerine yaptig1 bir ¢a-
lismada en sik etiyolojik sebepler olarak sirasiyla
norolojik nistagmuslar, konjenital katarakta bagh
nistagmuslar ve retinal hastaliklara baglh nistag-
muslar olarak bulunmugtur.® Ancak, aragtirmaya
sadece INS’li hastalar degil infantil ya da edinsel
ayrim gozetmeksizin tiim nistagmus hastalar1 dahil
edilmistir. Ulkemizde 2003 yilinda yapilan bir ¢a-
lismada ise Yilmaz ve ark. 123 konjenital nistagmus
hastasinin 18 (%14,6)’inde konjenital motor nis-
tagmus (idiyopatik), 88 (%71,6)’inde konjenital du-
yusal nistagmus (okiiler patolojilerle iliskili) ve 12
(%9,7)’sinde norolojik nistagmus tanis1 koymuslar-
dir.”* Yilmaz ve ark.nin yaptig1 bu ¢caligmada ise sa-
dece INSli hastalar degil, ayn1 zamanda fiizyon
gelisim eksikligine bagh nistagmus (latent-manifest
latent nistagmus), spasmus nutans ve poliarteritis
nodoza hastalar1 da ¢aligmaya dahil edilmistir.!
Literatiirde idiyopatik konjenital nistagmus
oranlar1 %9-67,8 arasinda degismektedir.*81112
Abadi ve ark.min ¢alismasinda, idiyopatik INS orani
%67,8 olarak bulunmusg olup, 6zellikle okiiler pa-
tolojilere bagli konjenital nistagmuslarin fiizyon
gelisim eksikligine bagh (latent, manifest-latent
nistagmus) nistagmus olarak ortaya ¢iktig1 sonu-
cuna varilmigtir.* Sadece INS hastalarinda yapilmig
olan calismamizda ise idiyopatik INS oram

TABLO 2: Okiller patolojilerde aile dykiist dagilimi.

Toplam n (%)

Ailede nistagmus éykusii n (%)

Akraba avliligi meveudiyeti n {%)

Ailede nistagmus 6ykusii ve akraba evliligi mevcudiyeti birlikteligi n (%)

Toplam pozitif aile dykiist (%)

Retinal Optik disk Konijenital
Albinizm Distrofi hipoplazisi Katarakt Toplam
11 9 2 7 29
3(27,27) 3(33,34) 0(0) 1(14,28) 7 (24,13)
4 (36,36) 1(11,11) 0(0) 3(42,85) 8(27,58)
3(27,27) 0(0) 0(0) 0(0) 3(10,34)
7 (63,63) 4 (44,44) 0(0) 4(57,14) 15 (51,72)
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(%51,57), okiiler patolojilere bagh gelisen INS orani
(930,5), norolojik gelisim geriligine bagh gelisen
nistagmus orani ise (%17,89) olarak bulunmustur.

Yapilan genetik calismalarda, INS’li hastalarda
otozomal dominant ve X’e bagli genetik gecisler
gosterilmistir.>”® Thomas ve ark., 90 INS’li hastada
yaptiklar ¢alismada, 42’sinde X’e bagli gecis goste-
ren Xq26.2 kromozomunda FRMD7 gen mutas-
yonu saptamiglar ve mutasyon saptanan hastalarla
saptanmayanlarin klinik 6zelliklerini ise benzer
bulmuslardir.’ Yapilan bu calismalar, INS’nin spo-
radik olarak ortaya cikabilecegi gibi genetik geci-
sinde 6nemli bir etken oldugunu gostermistir. Bu
sebeple bu hastalarda aile 6ykiisii mutlaka goz
ontine alinmalhdir.

Caligsmamizda, etiyoloji farkliliklarinda goz-
lemlenen INS hastalarinda da ailede nistagmus dy-
kiisti; idiyopatik hastalarda (%26,53), okiiler
patolojiyle beraber gelisen hastalarda (%24,13), n6-
rolojik gelisim geriligi hastalarinda ise (%23,52)
olarak bulunmugtur. Ailede nistagmus 6ykiisii bu-
lunmas: oraninin, gruplar arasinda istatistiksel ola-
rak anlamli fark yaratmadigy gozlemlenmistir
(Fisher exact testi p=0,662). Gruplar arasinda; ak-
raba evliligi mevcudiyeti oranlar1 ve hem pozitif aile
Oykiisit hem de akraba evliligi mevcudiyeti bulunan
olgularin oranlar karsilastirildiginda, ii¢ grupta da
istatistiksel olarak anlaml bir fark bulunmamigtir.
(Fischer exact testi sirasiyla p=0,091 ve p=0,357).
Etiyoloji ve aile Oykiisii iligkisi literatiirde yer al-
mamaktadir. Bununla INS ile ilgili yapilan ¢alisma-
larda, okiiler patolojilerle iligkili INS’de aile 6ykiisii
pozitifliginin diger etiyolojilere oranla daha sik ola-
bilecegi vurgusu yapilmaktadir.>’

Okiiler patolojilere bagli INS hastalarinda; en
sik goriilen okiiler patolojilerin siklik sirasiyla al-
binizm ve retinal distrofiler oldugu gorillmekte-
dir.3471013 Caligmamizda da albinizm %37,93
hastada, retinal distrofiler ise %31,03 hastada sap-
tanmigtir.

Ozellikle albinizmle ilgili birgok genetik arag-
tirma bulunmaktadir ve albino hastalarinda bir¢ok
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farkli kromozom ve gen mutasyonu saptanmigtir.'
Yaman ve ark.nin ¢caligmasinda, albinizm tanis: ko-
nulan 29 hastanin 15 (%51,72)’inde pozitif aile 6y-
kiisii saptanmigtir.’® Caligmamizda ise bu oran
263,63 olarak bulunmugtur. Ayrica ¢aligmamizda
retinal distrofili hastalarda aile 6ykiisii pozitifligi
orani %44,44, konjenital kataraktli hastalarda ise
957,14 olarak saptanmigtur.

Caligmamizda; belirli bir yag dagiliminin ol-
mamasi, epidemiyolojik bir ¢aligma i¢in nispeten
az sayida hastanin ¢aligmaya déhil edilmis olmas1
ve genetik haritalandirma yapilamamasi baglica ek-
siklikler olarak goriilmektedir.

Calismamizda, farkl okiiler patolojilere bagh
gelisen INS’lerde de etiyoloji ile aile 6ykiisii ara-
sinda baglanti bulunamamistir. Bu konuda 6zellikle
genetik arastirmalar basta olmak tizere kapsaml
aragtirmalara ihtiya¢ duyulmaktadir.

[ SONUG

INS’li hastalarda aile dykiisii birlikteligi siklikla po-
zitiftir. Etiyolojik nedene bakilmaksizin tiim INS
hastalarinda soy ge¢mis anamnezi dikkatle alinmali
ve miimkiinse genetik arastirmalar i¢in aileler
uygun genetik aragtirma merkezlerine yonlendiril-
melidir.

Finansal Kaynak

Bu ¢aligma sirasinda, yapilan arastirma konusu ile ilgili dogru-
dan baglantis1 bulunan herhangi bir ila¢ firmasindan, t1bbi alet,
gere¢ ve malzeme saglayan ve/veya iireten bir firma veya her-
hangi bir ticari firmadan, ¢alismanin degerlendirme siirecinde,
calisma ile ilgili verilecek karar1 olumsuz etkileyebilecek maddi

ve/veya manevi herhangi bir destek alinmamustir.

Cikar Catismasi

Bu ¢alisma ile ilgili olarak yazarlarin ve/veya aile bireylerinin
¢ikar catismasi potansiyeli olabilecek bilimsel ve tibbi komite
tiyeligi veya tiyeleri ile iliskisi, danismanlik, bilirkisilik, her-
hangi bir firmada ¢alisma durumu, hissedarlik ve benzer du-

rumlar1 yoktur.
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