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ÖZET 
Gaucher hastalığında korneal bulgu genellikle bulutlanma şeklinde yaygın stromal infiltrasyondur. Bu yazıda, sistemik 

yeni birtakım bulgularla birlikte kornesında stromal infiltrasyon ve subepitelyal opasiteler tesbit edilen Gaucher'li bir olgu 
sunulmakta ve bu opasitelerin Gaucher'de yeni bir bulgu olarak tanımlanabileceği vurgulanmaktadır. 
Anahtar Kel imeler : Korneal opasite, Gaucher hastalığı 
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S U M M A R Y 

AW UNUSUAL OCULAR FINDING IN GAUCHER'S DISEASE 
The corneal finding in Gaucher's disease (G. D.) is usually a generalized cloudy stromal infiltration. We describe a 

patient with G.D. displaying corneal stromal infiltration and subepitelial opasification. We believe that the latter finding 
may be suggested as a new facet of G. D. 
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Giriş 
Gaucher hastalığı, glukoserobrosid enzimi eksikliği 

nedeniyle özellikle karaciğer ve dalakta olmak üzere 
bütün vücut retikuloendotelyal hücrelerinde glukoserob-
rosidlerin birikmesiyle karakterize kalıtsal bir sfingolipi-
dozdur. ilk defa 1882'de Gaucher tarafından tanımlan­
mıştır (1,2). 

Üç formu vardır. Birincisi, Adult form; Hepatosple-
nomegali, kemik lezyonları, anemi ve deri pigmentas-
yonu ile karakterizedir. ikincisi infantil form; Şiddetli nö­
rolojik arazlarla gider ve hayatın ilk 3 yılında ekseri 
ölümle sonuçlanır. Üçüncüsü Juvenil form; yavaşça 
ilerleyen nörolojik bozukluklarla karakterizedir, adult for­
ma benzer (2,3). Ayrıca bu hastalıkla ilgili olarak çeşitli 
atipik vakalar rapor edilmiştir (4,5). Göze ait bulgular; 
Adult formda sarı kahverengi pinguekula ve retinal 
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opasitelerdir. Juvenil formda retinal hemoraji, ödem ve 
nistagmus, infantil formda ise şaşılık görülebilir (6). 

Bu yazıda, Gaucher hastalığı tanısı konulan bir 
hastada tesbit edilen ve daha önce karşılaşılmayan ye­
ni bir göz bulgusu bildirilmektedir. 

Olgu 
12 yaşında bayan hasta gözlerinde leke şikayeti 

ile polikliniğimize baş vurdu. Biyomikroskopik muaye­
nede her iki kornea merkezine yakın subepitelyal 5-10 
adet, yuvarlak-oval biçimli opasiteler ve bulutlanma for­
munda yaygın stromal infiltrasyon tesbit edildi (Şekil 1). 
Başka göz patolojisi saptanmadı. Görmeler her iki 
gözde tam olarak bu lundu. O lgumuzun s is temik 
muayenesi yönünden pediatri konsültasyonu istendi. 
Pediatrik muyenede hepatosplenomegali, hidrosefali, 
bilateral sensorenöral sağırlık, sol ventrikül hipertrofisi 
ile el ve ayak parmaklarında klinodaktili belirlendi. Ke­
mik iliği aspirasyon smear mikrografisinde Gaucher 
hücreleri gözlendi. Anamnez, fizik muayene bulguları 
ve kemik iliği aspirasyonu ile olguya Gaucher hastalığı 
tanısı konuldu. 
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GAUCHER HASTALIĞINDA YENİ BİR GÖZ BULGUSU 

Tartışma 
Gaucher hastalığında tarifienen göz bulguları; pin-

guecula, korneal stromal infiltrasyon, retinada opasite, 
ödem ve hemoraji, nistagmus ve strabismusdur (6). 
Bütün bu bulgular spesifik enzimatik defekte bağlı ola­
rak hücrelerde lipid enzim substratlarının birikmesi so­
nucu oluşmaktadır (2,6). 

Olgumuzda genelde tüm sfingolipidozlarda görülen 
bulutlanma şeklinde yaygın korneal stromal infiltrasyon 
mevcuttu. Bundan başka daha önce Gaucher'de tanım­
lanmamış subepitelyal yerleşimli, oval-yuvarlak, 5-10 
adet, 0,1-0,3 mm çapında opasiteler tespit ettik (Şekil 
1). bir makalede Gaucher'l i bir olguda periferal kornea 
endotelinde, ön kamara açısında ve pupilla kenarında 
beyaz depositler görüldüğünden bansedilmektedir (7). 
Fakat subepitelyal opasiteye sahip bir Gaucher olgusu­
na literatürde rastlamadık. Klinik olarak bu opasiteler, 
sistemik sendromlardaki korneal opasite veya primer 
korneal distrofiler ile benzerlik göstermemektedirler 
(2,6,8). 

Histolojik incelemede, epitel hücrelerinden başka 
bir yapıya rastlanılmadı, ancak bunun sebebi alınan ka­
zıma materyalinin yetersiz oluşu olabilir. Bu opasitele-
rin gözün diğer yerlerinde olduğu gibi muhtemelen sub­
epitelyal olarak hücrelerde glukoserobrosidlerin birikme­
si sonucu oluştuğunu düşünüyoruz. 

Olgumuzun pediatrik muayenesinde, Gaucherde 
bilinen sistemik bulgulara ilave yeni bir takım bulguların 

Şekil 1. Gaucher hastalığında yeni bir göz bulgusu 

(Hidrosefali, sensörinöral işitme kaybı, sol kalp yetmez­
liği, klindaktili) tesbit edilmesi, glukoserobridaz eksikliği 
ile birlikte yeni bir sendromun varlığını düşündürmekte­
dir. Çünkü Gaucher' in klasik formlarında bu bulgular 
yoktur (2,3). Korneal opasitelerinde, bu sendromun bir 
bulgusu olarak değerlendirilmesi gerektiği kanısındayız. 

Sonuç olarak bu yazıda, bir olgu nedeniyle daha 
önceden Gaucher'de tanımlanmamış bir korneal bulgu 
ortaya konulmaktadır. Bu nedenle, biz olgumuzun lite­
ratürde subepitelyal korneal opasiteli ilk Gaucher olgu­
su olduğunu ve diğer sistemik bulgularla birlikte yeni bir 
sendrom olarak kabul edilebilineceğini düşünüyoruz. 
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