Gaucher Hastaliginda Yeni Bir Goz Bulgusu

H. Ibrahim IMAMOGLU*, Murat SAGLAM", Hidayet ERDOL**,

Nurettin AKYOL***, Can KAYA**, Yakup ASLAN****

OzZET

Gaucher hastaliginda korneal bulgu genellikle bulutlanma seklinde yaygin stromal infiltrasyondur. Bu yazida, sistemik
yeni birtakim bulgularla birlikte kornesinda stromal infiltrasyon ve subepitelyal opasiteler tesbit edilen Gaucher'li bir olgu
sunulmakta ve bu opasitelerin Gaucher'de yeni bir bulgu olarak tanimlanabilecedi vurgulanmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Korneal opasite, Gaucher hastaligi

T Klin Oftalmoloji 1994; 3:286-287

SUMMARY

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.

Keywords: Cornealopacification, Gaucher's disease.
Turk J Ophthalmol 1994; 3:286-287

Giris

Gaucher hastaligi, glukoserobrosid enzimi eksikligi
nedeniyle o6zellikle karaciger ve dalakta olmak Uzere
bitun vicut retikuloendotelyal hucrelerinde glukoserob-
rosidlerin birikmesiyle karakterize kalitsal bir sfingolipi-
dozdur. ilk defa 1882'de Gaucher tarafindan tanimlan-
mistir (1,2).

Ug formu vardir. Birincisi, Adult form; Hepatosple-
nomegali, kemik lezyonlari, anemi ve deri pigmentas-
yonu ile karakterizedir. ikincisi infantil form; Siddetli no6-
rolojik arazlarla gider ve hayatin ilk 3 yilinda ekseri
dlimle sonuglanir. Ucilinclisii Juvenil form; yavasca
ilerleyen norolojik bozukluklarla karakterizedir, adult for-
ma benzer (2,3). Ayrica bu hastalikla ilgili olarak cesitli
atipik vakalar rapor edilmistir (4,5). Go6ze ait bulgular;
Adult formda sari kahverengi pinguekula ve retinal
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opasitelerdir. Juvenil formda retinal hemoraji, 6édem ve
nistagmus, infantil formda ise sasilik gorilebilir (6).

Bu yazida, Gaucher hastaligi tanisi konulan bir
hastada tesbit edilen ve daha dnce karsilasiimayan ye-
ni bir géz bulgusu bildiriimektedir.

Olgu

12 yasinda bayan hasta goézlerinde leke sikayeti
ile poliklinigimize bas vurdu. Biyomikroskopik muaye-
nede her iki kornea merkezine yakin subepitelyal 5-10
adet, yuvarlak-oval bigimli opasiteler ve bulutlanma for-
munda yaygin stromal infiltrasyon tesbit edildi (Sekil 1).
Baska g6z patolojisi saptanmadi. Goérmeler her iki
gbozde tam olarak bulundu. Olgumuzun sistemik
muayenesi yoénunden pediatri konsultasyonu istendi.
Pediatrik muyenede hepatosplenomegali, hidrosefali,
bilateral sensorendral sagirlik, sol ventrikil hipertrofisi
ile el ve ayak parmaklarinda klinodaktili belirlendi. Ke-
mik iligi aspirasyon smear mikrografisinde Gaucher
hicreleri goézlendi. Anamnez, fizik muayene bulgulari
ve kemik iligi aspirasyonu ile olguya Gaucher hastaligi
tanisi konuldu.
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Tartisma

Gaucher hastaliginda tarifienen gz bulgulari; pin-
guecula, korneal stromal infiltrasyon, retinada opasite,
6dem ve hemoraji, nistagmus ve strabismusdur (6).
Bitiin bu bulgular spesifik enzimatik defekte bagh ola-
rak hicrelerde lipid enzim substratlarinin birikmesi so-
nucu olusmaktadir (2,6).

Olgumuzda genelde tim sfingolipidozlarda goérilen
bulutlanma seklinde yaygin korneal stromal infiltrasyon
mevcuttu. Bundan baska daha 6nce Gaucher'de tanim-
lanmamis subepitelyal yerlesimli, oval-yuvarlak, 5-10
adet, 0,1-0,3 mm capinda opasiteler tespit ettik (Sekil
1). bir makalede Gaucher'li bir olguda periferal kornea
endotelinde, 6n kamara agisinda ve pupilla kenarinda
beyaz depositler gorildiginden bansedilmektedir (7).
Fakat subepitelyal opasiteye sahip bir Gaucher olgusu-
na literatirde rastlamadik. Klinik olarak bu opasiteler,
sistemik sendromlardaki korneal opasite veya primer
korneal distrofiler ile benzerlik gdéstermemektedirler
(2,6,8).

Histolojik incelemede, epitel hicrelerinden baska
bir yapiya rastlanilmadi, ancak bunun sebebi alinan ka-
zima materyalinin yetersiz olusu olabilir. Bu opasitele-
rin gézun diger yerlerinde oldugu gibi muhtemelen sub-
epitelyal olarak hicrelerde glukoserobrosidlerin birikme-
si sonucu olustugunu dusundyoruz.

Olgumuzun pediatrik muayenesinde, Gaucherde
bilinen sistemik bulgulara ilave yeni bir takim bulgularin

Sekil 1. Gaucher hastaliginda yeni bir g6z bulgusu

(Hidrosefali, sensdrindral isitme kaybi, sol kalp yetmez-
ligi, klindaktili) tesbit edilmesi, glukoserobridaz eksikligi
ile birlikte yeni bir sendromun varligini didsindirmekte-
dir. Gunkli Gaucher'in klasik formlarinda bu bulgular
yoktur (2,3). Korneal opasitelerinde, bu sendromun bir
bulgusu olarak degerlendiriimesi gerektigi kanisindayiz.

Sonug olarak bu yazida, bir olgu nedeniyle daha
6nceden Gaucher'de tanimlanmamis bir korneal bulgu
ortaya konulmaktadir. Bu nedenle, biz olgumuzun lite-
ratirde subepitelyal korneal opasiteli ilk Gaucher olgu-
su oldugunu ve diger sistemik bulgularla birlikte yeni bir
sendrom olarak kabul edilebilinecegini duslinutyoruz.
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