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Ozet

Konjenital  kataraktlar dogumda  ve gorsel gelisimin  kri-
tik doneminde (neonatal donem) saptanan lens kesafetleridir.
Cocuklardaki  korliik 2%10'unu teskil
kataraktlarda 230 genetik gecis
Genetik tip daha ¢ok zoniiler pulveriilan katarakt
Melabolik  ve hastaliklar,

sendromlar ve diger durumlarda konjenital kataraktlara rast-

nedenlerinin ederler.

Konjenital oraminda
bildirilmistir.
olarak  karsimiza  ¢ikar. enfeksiyoz
lanabilir.  Enfeksiyoz nedenler arasinda en sik konjenital rubel-
la sendromu, metabolik hastaliklardan da en sik galaktozemi

konjenital katarakta yol acgar. Etiyolojik ve morfolojik olarak

konjenital  kataraktlari simiflandirmak — miimkiindiir. Morfolojik
smiflama, kataraktin,  yerlesime  gore  zoniiler, kapsiiler,  poler,
membranoz  ve lotal katarakt seklinde adlandirilmasidir. Ozel-

likle konjenital poler kataraktlar kornea ve diger goz problem-
leri ile birlikte bulunabilir. Yogun kataraktlarda erken cerrahi
girisim ve uygun rehabilitasyon gerekir. Bu yazida konjenital

kataraktlarin  tipleri  ve  etiyolojisi  sunulacaktir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital katarakt, Lens, Embriyoloji,
Siniflama, Ambliyopi, Lowe sendromu,

Konjenital rubella sendromu
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Dogumda ve sonraki ilk bir ay icindeki kritik
donemde saptanan lens kesafetleri, konjenital katarakt
basligi altinda incelenir (1). Gorme gelisiminin erken
doneminde bulanik retina hayali, binokiiler gdérmenin
gelismemesine ve ambliyopiye neden olur. Konjenital
kataraktlarda amag¢ dogru bir yaklasimla haslanin tedavi
ve rehabilitasyonunu saglamaktir (1). Bu hastalarda

erken cerrahi girisim gerekebilir (2,3). Konjenital
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Summary

Congenital cataracts are lens opacities found at birth or
during the neonatal period in which the critical period of visu-
al development takes place. They constitute about 10% of chil-
dren  blindness and cause an important social problem.
Congenital cataracts are reported to be genetically determined
by 30% and this kind of cataract may express itself as zonular
pulverulent cataract. Many diverse etiologies such as metabol-
ic, infectious causes and syndromes can result in congenital
catarais. Congenital rubellosis is the most common enfectlous
cause of congenital cataracts. Galactosemia is the most com-
monly encountered metabolic disease associated with congen-
ital cataracts. Classification of congenital cataracts are based
mainly on the morphologic structure. Zonular, polar, capsular,
membranous and total cataracts are morphologic types of con-
genital cataracts.  Congenital polar cataracts are frequently
associated with ocular and systemic diseases. Early surgical
intervention and appropriate rehabilitation is  required for
dense cataract. This article is about etiology and types oj con-

genial  cataracts.

Key Words: Congenital cataracts, Lens, Embryology,
Classification, Amblyopia, Lowe's syndrome,

Congenital rubella syndrome
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kataraktlar, gelisim sirecine bagli olarak, lensin embri-
yonik, fetal ve erken infantil nikleusunu etkilerler.
Klinikte konjenital ve gelisimsel katarakt ayrimi ¢ogu
zaman yapilamaz. Dogumda saptanamayan kataraktlar
ileride karsimiza g¢ikabilirler. Bu yazida konjenital
kataraktlarin prevalansi, morfolojisi, etiyolojisi ve klini-

gi anlatilacaktir.

I. Prevalans

Konjenital kataraktlarin prevalansi 10.000 dogum-
daki” ile 6 arasinda bildirilmektedir (4,5). Bu oran,
cografi-irksal ozelliklere ve arastirmanin yapilma yodn-

temine goére degisebilmektedir. En yiiksek oran
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Avrupa'da (6/10.000dogum) (4) en diisik oran ABD'de
(1.2/10.000 dogum) bildirilmistir (5). Cocuklarda korlik
nedenlerinin %10-30'unu olusturur (6,7). Konjenital
kataraktlar, %34 ailesel (8) %8 tek tarafli gelismektedir

9).

II. Yap1

A. Embriyoloji: Lens. optik vezikiilii saran yiizey
Tek katli ektoderm

hiicreleri, 28. giinde lens plagina, 33. giinde lens kup'ma

ektoderm hiicrelerinden gelisir.

doniigiir. Ustteki ektoderm hiicrelerinden ayrilan lens
kup't lens vezikiili halini alir. Lens vezikiili, kapsil
gérevini goren bazal lamina ile g¢evrili tek katli epiteldir.
Kirkbesinci giinde lens vezikiiliiniin arkasindaki hiicre-
ler 6ne dogru uzanarak primer lens fibrilleri adini alirlar.
Lens vezikiilinin 6n yiizeyindeki epitel hiicrelerinin ek-
vatora dogru hareketi ile lens egimi (lens bow) gelisir. 3.
ayda egim bolgesindeki (bow region) hiicreler, primer
fibrilleri sekonder lens fibrilleri seklinde sararlar.
Sekonder lens fibrillerinin birlesim yerlerine lens siitiir-
ler1 ad1 verilir ve On taraftaki sttir diiz Y, arkadaki siitiir
ise ters Y seklindedir. Primer fibriller, i¢teki embriyonik
niikleus; distaki sekonder fibriller de siitiirlerin bulun-
dugu fetal niikleustur. Embriyonik siire¢te lensin alin-
masi; korneada diizlesme, vitreus gelisiminde ve bul-

busun aksiyel biiyiimesinde durma ile sonuglanir (10).

B. Morfolojik tipleri: kataraktlarin

morfolojisi, etiyoloji ve sonu¢ goérme hakkinda bilgi

Konjenital

verebilir.

Konjenital kataraktlarin morfolojik tipleri (14)

Zoniiler -Niikleer
-Siitiiral ve aksiyel *Difffiz
* Sutir *Pilveriilan
*On Aksiyel *Total
*Floriform -Lameller
*Delasere *Prenatal
*Punktiye *Postnatal
*Kristal Kapsiiler
*Koralliform *On
*Mizrak *Arka
*Aksiyel fuziform Poler
* Anniil er Total
Membranéz

1. Zoniiler Kataraktlar

a. Siitiral  ve  aksiyel kataraktlar: Lens  siitiirlerinde
gelisen ve gormeyi fazla etkilemeyen kataraktlardir.
Mavi renkteki tipleri Cataracta Cerulea olarak ad-
landirilir. Niikleer kataraktla birlikte goriilebilir. Ozellik-
le kristal kataraktlar yogun olabilirler ve gormeyi bo-

zabilirler.
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katarakt-

b. Nikleer Kataraktlar:  Niikleer dogumsal

larin alt gruplari vardir.

1. Pulverilan  katarakt: ~ Embriyonik niikleusun iler-
leyici olmayan, genellikle iki tarafli graniiler opa-

siteleridir. Gorme fazla etkilenmez.

i. 1)illire  Santralde yogun, yaygin, sinirlar1 belir-

gin, gérmeyi ileri derecede etkileyen kataraktlardir.
ii. Total: Embriyonik, fetal ve infantil niikleuslarm
bitintyle tutuldugu, ¢ok kesif, gérmeyi ileri derecede

bozan ve erken ameliyat: gerektiren kataraktlardir.

c. Lameller  kataraktlar: Embriyonik  niikleus ve
korteks normaldir. Lens dairesel bir opasite igerir. Olaya
iistte yer alan kortikal fibrillerin kesafeti de katilabilir ve
bunlara riders adi verilir. Lens liflerinin gelisimleri
sirasinda kisa bir siire toksik etkiye maruz kalmasi sonu-
cunda ortaya ¢iktigr diisintlir. Toksik etki kalktiginda
saydam niikleus ve saydam korteks arasinda, etkilenen
lens fibrillerinin olusturdugu lameller bir opasite kalir.
Tim dogumsal %40'1n1
Genellikle bilateral ve simetriktirler. Lameller katarakt-

larin prenatal ve postnatal olmak tizere iki tipi vardir.

kataraktlarin olusturur.

2. Kapsiiler kataraktlar: On veya arka kap-
siildedirler. On kapsiiler kataraktlar gérmeyi cok etkile-
mez ve arka kapsiiler kataraktlardan daha sik gorilir.
Iris, on kesafete yapisik olabilir. Tek basina nadirdir, da-
ha ¢ok poler kataraktlarla birliktedir.

3. Poler kataraktlar (Kutupsal kataraktlar):
Lensin poler bolgesindeki kesafetlerdir. Kapsiil kesafeti,
subkapsiiler metaplazik epitel proliferasyonu, subkap-
siiler fibroz skar ve komsu kortikal liflerin kesafeti ile
belirgindir. Lensin korneadan embriyolojik donemde
ayrilmasinin geciktigi durumlarda 6n poler kataraktlar
siklikla goriilir, bu da genetik programlamanin etiyolo-

jide etkili oldugunu disindirmektedir.

On poler kapsiiler kataraktlar gorme acisindan
sorun olusturmazlar, ¢ogunlukla tek taraflidir ve iki
tarafli olduklarinda asimetriktir. Ailesel gecis sik
degildir ve ailesel vakalar iki tarafli ve simetrik tutulum
ile karakterizedir. Genelde ilerlemezler, nadiren ilerleye-

rek total katarakta doniisebilir (11).

On poler kataraktlar tiim konjenital kataraktlarin
1/3000'ini

olusturmaktadir. On poler kataraktlar sekonder gelisim-

%3'inli ve tim oftalmolojik hastaliklarin

sel anomalilerdendir ve 4. fetal hayatta ortaya c¢ikarlar.
Beraberinde, pupiller membran, kornea bulanikliklari,
keratokoniis, megalokornea, kornea guttata, kornea
plana, mikroftalmus, retrolental fibroplazi, retinoblas-
tom, toksoplazmik koryoretinit skart goriillebilmektedir.
Bu hastalarda,
bildirilmistir (12). Fetal hayatta lensin yiizey ektoder-

yiksek korneal astigmatizma da

minden ayrilmasinin gecikmesine baglanan bu durum

T Klin Oftalmoloji 1999, 8
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yeni bir sendrom olarak disinilmektedir (12). Yiksek
astigmat goriilen bit hastalar genellikle hipermetropik
gorme keskinlikleri

olup. heredite saptanmamistir,

distktir.

Daha kiigiik olan arka poler kataraktlar, makiilaya
yakinliklarindan dolayr gérmeyi bozabilirler. Genellikle
aniridili ¢ocuklarda goriiliirler, Hiyaloid arterin ¢ekmesi
arka kapsiilde kesafet gelistirebilir. Arka tunica vascu-
losa Icntis kalintisi, arka lens kapsiiliinde Mittendorf
lekesi ve arka poler katarakta neden olabilir.

Aika lentiglobilis ve arka lentikoniis arka poier
kataraktlarin ayrt bir sinifidir. Lens kapsiliiniin yiizey
bozukluklarindan olan lentikoniis ve lentiglobiis, fitik-
lasatt kismin, konik ya da kiiresel sekilli olmasina gore
isimlendirilmesidir. Daha sik goriilen lentiglobiis, tek
taraflidir. Retroilliiniinasyonda karakteristik yag damlasi
sekii. galaktozenndeki yag damlas:1 katarakti ile karisa-
bilir. Cogunlukla tek taraflidir. Bir kism1 dogumda mev-
cut olmakla birlikte genellikle g¢ocuklukta gelisirler.
Lensin 6n arka ¢apinin artmasi sonucu yiiksek niiyopi
gouiliir. fitiyoiojisinde kabul edilen goriis; arka lens kap-
stliinin konjenital zayifligi (13), korteksin bu kapsiiler
defektten disar1 ¢ikmasi ve fittklasan kismim kesif-
legsmest seklindedir. Lentikoniis ve lentiglobiis degisik
durumlarda saptanabilir. Ozellikle arka lentiglobiis
Lovve ve 0n lentikoniis Alport sendromu ile birlikle bu-

lunur.

Poler kataraktlar ile birlikte goriillen hastaliklar (14)

Pupiiler membran Yiksek komeal astigmatizma
Toplazmik koryoretinit skari
Mikroftalmus

Retiolental fibroplazi

Kornea bulanikliklar!
Keratokoniis
Megalokornea
Kornea guttata, Retinoblastom

Kornea plana

4. Total kataraktlar: Genellikle iki taraflidir ve
lameller ya da niikleer katarakt olarak baslarlar. Nadir
kataraktlardir. Bazi kataraktlar dogumda parsiyel olmak-
la birlikte dogum sonrasinda hizla ilerlerler. Ozellikle,
sistemik hastalik varliginda ilerlemeleri hizlidir.

5. Membrandz katarakt : Lens korteksi ve niik-
leusu emilerek 6n ve arka kapsiiliin birbirine yapisip ke-
siklesmesidir. Ozellikle Lovve sendromu ve Hallerman-
siklikla

Mikroftalmus ve konjenital rubella sendromunda da

Strei1ff-Frangois  sendromunda karsilagilir.

goriilebilirler.

1ii. F.tiyoloji
iki tarafli konjenital kataraktlarin yarisinda etiyolo-

j1 saptanabilir. Tek tarafli kataraktlarda bu oran daha
azdir. Konjenital kataraktlar genetik, metabolik, int-
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rautertn enfeksiyonlar, travma, ilaglar ve radyasyon

sonucu yada 1diopatik olarak gelisirler.

A. Genetik gegisli konjenital kataraktlar:
Konjenital katarakt tipleri otozomal dominant, otozomal
resesif ve X'e bagimli gegis gosterebilirler. Konjenital
otozomal dominant kataraktlar genellikle iki tarafli niik-
leer kesafet seklindedir. Arka lentiglobiis, 6n poler ve ar-
ka poler katarakt seklinde de olabilir. Ayni1 ailenin
iyelerinde gen ekspirasyonu farkli derecelerde bulu-
nabilir. Otozomal dominant kataraktlar ilk olarak
Coppock ailesinde bildirilmistir (Coppock cataracO
(15). iki tarafli, duragan ve simetrik olan bu kataraktta,
embriyonel niikleus ile arka kapsiil arasinda ¢ok sayida
kiigiik beyaz noktacik vardir. Bu nedenle zoniiler pul-
verulent katarakt olarak da bilinir. Coppoek-katarakta
benzer kataraktlar da bildirilmistir (Coppock like
cataract) (16). Konjenital otozomal dominant kataraktta
tek tarafli tutuSum ve mikiokomea gibi gz problemleri

bulunabilir (17).

Otozomal dominant kataraktlarda genetik lokus,

baglanti analizleri (linkage analysis) ile belirlenir
Konjenital otozomal dominant kataraktlarin gen baglan-
tisin1  saptamak i¢in ¢aligmalar sirmektedir. Coppock
katarakt (zoniiler pulverulent katarakt) 1.kromozom i-
zerinde Duffy kan grubu (18), Coppock like katarakt da
2, kromozom iizerinde gama-kristalin gen kiimesi ile i-
liskili bulunmuslardir (19). Marner katarakt: (20,21) ve
Mamer kataraktindan farkli arka poler katarakt (22)
16. kromozomdaki haptoglobin geni ile ilgilidir.
Cerulean katarakti galaktokinaz geni ile iliskilidir (23).
3:4 ve 2:14 translokasyonlar: da katarakta neden olabilir

(6.24).

Akraba evliliklerinin yaygin oldugu iulkelerde kon-
jenital kataraklar, otozomal resesif gecis gosterebilir
(25).

Otozomal dominant, iki tarafli niikleer kataraktlar
yiiksek serum ferritini, normal transferrin miktar1 ve
satiirasyonu ile birlikte bulunabilir (26). Bu tablonun
HL A iliskili genetik hemokromatozisten farki; otozomal
dominant olmasi, parankimal hiicrelerde demir birik-
memesi ve HL A ile ilgisinin bulunmamasidir. Bu hasta-
larda seram demiri normal, serum ferritini yiiksektir.
Ferritinin alt tinitesi hafif zincir (light chain) ile lens int-
rinsik membran proteini MP19 (genetik olarak LIM2)
19. kromozoma tayin edilmistir (27). Ferritinin L zinciri
ile MP19 proteini benzer agirliktadir. Katarakt gelisi-
minde membran degisikliklerinin 6nemi bilinmektedir
ve bu hastalik MP19 geninin olaya katilmasiyla ilgili
olabilir (26).

Ailesel konjenital kataraktlarda, lens kapsiiliinde,
hidroksilisin ve arginin yiiksek, aspartik asid disik
bildirilmigtir (28).
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Konjenital kataraktlarin etiyolojisi (14)
Genetik gecisli kataraktlar
Otozomal dominant
Otozomal resesif
X-bagimli
Metabolik hastaliklar
Galaktozemi
Galaktokinaz eksikligi
Hipokalsemi
Hipoglisemi
Mannosidosis
intrauterin enfeksiyon
Rubella
Varicella
Toksoplasmosis
Herpes simpleks
Diger g6z hastaliklari ile birlikte
Mikroftalmi
Aniridi
PHPV
Peter's anomali
Kornea guttata
Sistemik tutulumlu genetik hastaliklar
Kromozomal anomaliler
Trizomi 21
Turner sendromu
Trizomi 13
Trizomi 18
Translokasyon 3;4
Cn du chat sendromu
Translokasyon 2; 14
Kraniofasial sendromlar
Serebro-okiilo-fasio-skelatalsendrom

Kalitsal kataraktta genetik lokus (14)

KONJENITAL KATARAKTLAR

Sistemik tutulumlu genetik hastaliklar (devam)

Mitokondrial bozukluklar
Kompleks 1 eksikligi

Bobrek hastaliklari
Lowe sendromu
Hallermann Streiff Francois send.

Iskelet sistemi hastaliklari
Smith-Lemli-Opitz send.
Conradi sendromu
Weill-Marchesani send.

Sindaktili,polidaktili,parmakanom.
Bardet-Biedl sendromu
Rubinstein-Taybi send.

Sant. Sinir Sis. Hastaliklar:
Zellweger sendromu
Meckel-Gruber sendromu
Marinesco-Sjogren send.

Kardiyak hastaliklar
Hipertrofik kardiyomyopati
Sengers sendromu

Dermatolojik hastaliklar
Kristallin katarakt-taranmaz saglar
Cockayne sendromu
Rothmund-Thomson send.
Atopic dermatit
Inkontinenta pigmenti
Progeria
ichtiyosis
Ektodennal displazi

Dental anomalilerle birlikte
Nance-Horan sendromu
Lenz sendromu

Diger: idiopatik, gebelikle ilgili vs.

Tip Kromozom/Lokus Gen
Coppock(Zoniiler Pulverulent) 1q21-q25 ?

Coppock like 2q33-q36 gama E-kristalin
Marner 16q22.1 ?

Arka Poler 16q22.1 ?haptoglobinyam
Cerulean 17q24 ?

Nance-Horan (cataractt+mikrokornea) Xp22.2-p22.3 ?

B. Metabolik: Konjenital kataraktlarin en sik
metabolik nedeni galaktozemidir. Galaktozeminin ne-
deni galaktokinaz (GK) eksikligi ya da transferaz
(GALT) eksikligidir.

Galaktoz + P -» Galaktoz-1-P (GK)

Galaktoz-1-P -s- Glukoz-1-P (GALT)

ki

Galaktoz-1-fosfat-uridil transferaz (GALT) eksik-
ligi 1/23000 ile 1/40000 arasinda bildirilmistir (29,30).
Transferaz eksikliginde kanda yiiksek miktarda galak-
toz-1-fosfat birikir. Lenste, galaktitole doniisen galak-
toz-1-fosfat, osmosis ile lense sivi g¢eker. Lensin say-
damlig1 kaybolur. Lens merkezinde ilk 6nce yag damlas:
goriinimi fark edilebilir. Tedavi edilmezse, baslangigta-

7' K/in Oftalmoloji 1999, 8
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ki lameller katarakt total katarakta dontisiir. Ayrica,
yetersiz biyiime, gelisme geriligi, konusma ve mental
bozukluklar, o6ver yetmezligi ve ileri donemde o&liim
goriilebilir. Bebeklik doneminde galaktozu (siit) diyetten
cikarmak katarakti ve diger problemleri &nler. ileri
¢ocukluk doneminde diyetle alman galaktoz ciddi sorun-
lara yol a¢maz. GALT geninin mutasyonlarma bagl
olarak galaktozeminin fenotipik ¢esitleri de vardir.

Galaktokinaz geni 17. kromozom iizerinde bulun-
maktadir. Galaktokinaz eksikligi herhangi bir sistemik

problem olmadan katarakta yol acabilir.

Diyabetli hayvanlarin yavrularinda daha yiiksek
oranda konjenital katarakt ve diger konjenital malfor-
masyonlar saptanmigtir (31,32). Hamile tavsanlara aldoz
katarakt
goriilme sikligim azaltmaktadir (33). Diyabetik hayvan-

rediiktaz  inhibitorii  verilmesi yavrularda

larin  yavrularinda goriilen konjenital kataraktin
mekanizmas: ile eriskin diyabeti katarakt:i benzerdir.
Aldoz rediktaz (AR) ve sorbitol dehidrogenaz (SD)

glukozu metabolize ederler.

Glukoz + NADPH -> Sorbitol + NADP+ (AR)
Sorbitol + NAD -» Fruktoz + NADH (SD)

Normalde sorbitol yolunun etkinligi distktir.
Ancak diyabetlilerde bu yol fazla c¢alisir. Katarakt,
vakiiol olusumu ile baglar. Lenste biriken sorbitol os-
motik ¢ekimle lensin sismesine ve katarakta yol agar. Bu
kisilerde, Na-K ATP'ase pompas1 aktivitesi de azalmistir
ve bu da katarakta neden olabilir (34).

Hipokalsemi ve hipoglisemi neonatal ddénemde
katarakta yol agabilir. Bu metabolik bozukluklarin
¢ocuklarda ilk belirtisi nobetlerdir.

Alfa-mannosidosis de konjenital katarakta yol aca-
bilir (35).

C. Enfeksiy6z nedenler: rubella

sendromu Ozellikle geri kalmis iilkelerde konjenital

Konjenital

katarakta yol agan en sik enfeksiydz nedendir (36). Ozel-
likle niikleer tipte ve yogun bir katarakta neden olur.
Beraberinde mikrosferofaki de vardir. Kataraktin nedeni
viriisiin lensi dogrudan zedelemesidir. Katarakt cerrahisi
sonrast virlils lens materyelinden iretilebilir. Ameliyat
sonrast viriise bagli ciddi iveit gelisebilir. Konjenital
rubella sendromunda mikroftalmi, pigmenter retinopati,
katarakt ve glokomun yanisira kardiyovaskiiler bozuk-
luklar,
biyiimede

mental gerilik, sagirlik, hepatosplenomegali,

duraklama ve trombositopeni gozlenir.
Hamileligin ilk 4 haftasinda viriisle karsilasan annelerin
bebeklerine gegirme oram %50 iken ilk trimesterde bu
oran %?20'ye diiser. Asilama g¢aligmalari ile konjenital
rubella sendromu hizi azalmistir (9). Gelismis iilkelerde

daha da az siklikta goriilmektedir (14).

T Klin J Ophthalmol 1999, 8
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intrauterin varicella, toksoplasmosis, herpes simp-
leks ve sitomegaloviriis enfeksiyonu da konjenital
katarakta neden olabilir (37).

D. Sendromlarla ve diger g6z anomalileri ile
birlikte

Konjenital kataraktlar yaklasik %50 olguda degisik
g6z anomalileri ile beraber goériilebilirler (9). En sik
sasilik ve nistagmus eslik eder. Yiiksek miyopi, nistag-
musa benzer hareketler, ektopia lentis, mikroftalmi, iris
atrofisi, iris-koroid kolobomu, mikrokornea, konjenital
glokom, aniridi ve sferofaki gibi problemler de
bildirilmistir. Konjenital katarakt: olan gozlerin aksiyel

uzunluklar1 daha kisadir (38).

Pekcok sendromda konjenital katarakt saptanabilir.
Bu birliktelik bazi yayinlarda %S5 olarak bildirilmistir
(9). Down sendromu, Alport sendromu, Weil Marchesani
sendromu, Bardet Biedl sendromu ve Sengers sendro-
munu (39,40) ve diger sendromlarda konjenital katarakt-
lar1 gorebiliriz. Katarakt, 6zellikle Lowe ve Hallermann-
sendromunun bulgusudur

Streiff-Frangois degismez

(10).

1. Hallermann-Streiff-Frangoiss sendromu
(mandibiilo-okiilo-fasial dismorfi): Cene hipoplazisi
(kus yuzi), mikroftalmi, mikrokornea, konjenital
katarakt ve glokomla karakterizedir. Hastalik genetiktir.
Bir kag¢ haftada matiir hale gelen katarakt, kapsiil riiptiire
olduktan sonra rezorbe olur. Kronik iveit, yogun on
yapisiklik, siklitik membranlar ve lens kapsiiliine kars:
graniilamatdz reaksiyon gelisebilir. Katarakt rezorpsi-
yonunun fakoanaflaktik tipte oldugu disinilmektedir

(10).

2. Lowe sendromu: Mikrofaki o6nemli bir bul-
gusudur. Kiigiik, disk seklinde lens; katarakt, glokom,
aminoasidiiri, renal rikets, hipotoni, mental gerilik sap-
tanir, X'e bagimli resesif gecis gOsterir. Konjenital
katarakt ile birlikte glokomun bulunmasi Lowe veya
konjenital rubella sendromunu disindirmelidir. Lens 6n
epiteli diizensiz, metaplazik  ve  hiperplastiktir.
Subkapsiiller bolgede bag dokusu yapisinda fibroz plak
ve distrofik kalsifikasyon vardir. Lens arka kapsiili in-
celerek arka lentikoniise yol agar. Bu hastalarda niikleus
ile korteks ayrilamaz. Periferik lens fibrillerinde katarakt
geligir. Arka subkapsiiler ve arka kortikal katarakt olusa-
bilir (41). Primer lens fibrillerinin dejenerasyonu sorum-
lu tutulmaktadir. Sonugta, Soemmerring halkas1 seklinde
katarakt gelisir. Kapsiildeki defektten dejenere hiicreler
digar1 ¢ikarak rezorbe olur. On ve arka kapsiil, birbirine
yapisarak membrandz katarakt gelisir. Bu hastalarda ar-

ka kapsiil vitreusa sikica yapisiktir.

Lowe sendromu tasiyicilarinda lens opasiteleri
Lyon hipotezine (42) gore aciklanmaktadir. Buna gore,

erken embriyogenezde iki X kromozomundan birisi i-
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naktif hale gelmektedir. Aktif olan X kromozomunda bu
eksik gen bulunuyorsa kisi zorunlu tasiyict olmakta ve
lens opasiteleri gelisebilmektedir. Lyon hipotezi, bayan
hastalarda Lovve genini tagiyan X kromozomunun aktif
oldugunu ve bu geni tasiyan lens fibrillerinin zaman
icinde kesafet gelistirdigini savunmaktadir. Erkek hasta-
larda, tiim bireyler etkilenecektir ¢iinkii genetik eksikligi
giderecek ikinci bir X kromozomu yoktur.

3. PHACE Sendroniii: Posterior fossa malfor-
masyonu, Hemanjiomlar, Arteryel anomaliler, aortanm
koarktasyonu (Coarctation of aorta) ve kardiyak bozuk-
luklar ve géz (Eye) problemleri ile karakterize bir send-
romdur. (43), Konjenital kataraktlarin yanisira yiizde
biiyiik hemanjiomlar, Dandy-Walker malformasyonu ile
diger arka fossa malformasyonlari, kalp ve aorta sorun-
lar1, sternal cleftmg-supraabdominal raphe, hipotiroidi
ve solunum yolu hemanjiomlar: gorilebilmektedir. Bu
sendromda goriilen diger géz bulgulari; mikroftalmi, op-
tik sinir hipoplazisi ve artmis retina damarlanmasidir.

4. Alport-Leiomyomatosis Syndrome: Alport-
leimyomatosis sendromu dominant X'e bagimli, poli-
genik bir sendromdur ve tip-4 kolajen geninin deles-
yonuna baglidir. Delesyon, leiomyomatosis (DL geni) ve
konjenital katarakti kodlayan gem etkilemektedir.
Hematiirik nefropati, konjenital katarakt, sensorindral
sagirlik, Ozefagus leiomyomatosisi, kadinlarda genital
leimyomatosis ve trakeobronsial leimyomatosis bulunur
(44). Komsu gen sendromu olarak tanimlanabilecek bu
durumda genlerin etkilenme durumuna goére Alport ya
da Alport-leimyomatosis sendromu olusur (45).

5. Marinesco Sjogren sendromu: Serebellar atak-
si, konjenital katarakt, mental retardasyon, iskelet
gelisim problemleri, epileptik nobetler ve periferik
néropati bulunabilir. Bu hastaligin tedavisi bulunma-
maktadir. Ayirict tanida tedavi edilebilen serebroten-
dindz xanthomatosisi o6zellikle diisinmek gerekmektedir
(46).

E. Diger nedenlere bagh ve idiopatik

Intrauterin hayatta yiiksek doz radyasyona maruz
kalma, konjenital katarakta neden olabilir. Hamilelikte
yiksek doz steroid ve siilfonamid kullanimi da katarak-
ta yol agabilir. Katarakt ve ge¢ donem hamilelikte maruz
kalman hipoksi arasinda iligki 6ne siiriilmektedir (47).

ki tarafli konjenital kataraktlarin yarisinin nedeni
bilinmemektedir. Tek tarafli konjenital kataraktlarda bu

oran daha da yiksektir.

IV. Klinik ve Tani

Dogumda saptanmazlarsa, bu hastalar anne-ba-

balar1 tarafindan gorme azlig1 nedeniyle ileri bir yasta

KONJENITAL KATARAKTLAR

getirilirler. Aile lokokoriden sikayet edebilir. Cocugun
kendisini cisimlerden koruyamadig: siklikla bildirilir.

Konjenital kataraktli bebekler dikkatlice arastiril-
malidirlar. Fizik muayene, diger aile tyelerinin incelen-
mesi, gerekli laboratuvar ve gorintiileme c¢alismalar:
yapilmalidir. Pediyatrist ve genetik uzmani ile birlikte
calismak oftalmologun isini kolaylastiracak ve tasarruf
saglayacaktir. Dogum 6ncesi donem sorulmali ve dokiin-
tild hastaliklar 6zellikle sorgulanmalidir.

Konjenital rubella sendromu diisiinilen ¢ocuklarda
kanda rubella antikoru arastirmak tani icin yeterlidir.
Anneden plasenta yoluyla bebege antikor gegebilir.
Bunun i¢in annede de antikor bakilmalidir. Anneden be-
bege gecen antikorlar 6. aya dogru azalirken aktif enfek-
siyonu olan  bebeklerde ayni1 seviyede  kalir.
Galaktokinaz ve galaktoz-1-fosfat uridil transferaz ek-

sikliginde idrarda indirgeyici ajan arastirilmalidir.

Konjenital kataraktlarin tanisi intrauterin hayatta
ultrasonla da konabilir (48).

Sonug

Gorsel gelisim hayatin erken doénemlerinde sekil-
lenen kompleks bir siiregtir. Bu siirecin kusursuz ¢alis-
mas1 her seyden oOnce saydam optik ortama baglhdir.
Konjenital kataraktlar bu siire¢ iizerine ciddi olumsuz et-
ki gosterebilirler. Farkli etiyoloji ve morfolojiye sahip
olabilen konjenital kataraktlar tek baslarina ciddi ambliyo-
piye neden olabilirler. Sonu¢ goérmede; yas, kataraktin
tipi, tek veya iki tarafli olmasi1 ve ek okiiller anomalilerin
varlig1 gibi faktorler etkilidir (49). Kapama ve gorsel re-
habilitasyon ambliyopinin 6nlenmesinde 6nemlidir (50).
Ameliyat olarak degisik uygulamalar O6nerilmistir (1).
Diger goz ve sistemik soranlarla bir arada bulunmalar:
konjenital kataraktlara sistematik yaklasimi1 gerekli kil-
maktadir. Amag¢ bu hastalarin gérsel durumlarini diizelt-
mek ve gerektiginde genetik danigmanlik bilgisi ver-

mektir.
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