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Summary

(KHED)  nadir

otozomal  dominant  gegis

Konjenital  herediter  endotelyal  distrofi

goriilen, otozomal  resesif veya
gosteren  bir  kornea  hastaligidir Bu  ¢atismada  KHED'li  ii¢
kardesle (2 kiz

olgularimizda  hastaligin  klasik  bulgularina eslik eden aliernan

1 erkek) saptanan klinik bulgular sunulmusg,

esoiropya  ve gozigi  basinct  yiiksekligi  literatiir  verilen  is18in-

da tartisimigtir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital herediter endotelyal distrofi.
Kornea
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Konjenital herediter endotelyal distrofi (KHED)
nadir goriilen bir kornea hastaligidir. Bu anomali
dogumda veya dogumdan kisa siire sonra goriilen iki
tarafli hafifveya siddetli korneal 6demle karakterizedir.
Kornea bulanikligr buzlu cam goériiniimiinde olabilecegi
gibi iotal olarak tim kornea 6demli ve opak goriiniimde
de olabilir (1,2). Hastaligin otozomal dominant ve oto-
zomal resesif gecisli olmak tizere iki formu bulunmak-
tadir. Otozomal resesif gegis gdsteren tipi dogumda veya
dogumdan hemen sonra goriiliir. Gérme oid
tir ve nistagmus siktir. Otozomal dominant gegis
gOsteren tipinde ise dogumda kornea saydamdir fakat
birka¢ yil icinde kornea bulanikligi yavas yavas ilerler.
Sagirlik birlikte olabilir, ancak nistagmus yoktur.
Fotofobi ve epifora ilk bulgular olarak goriilebilir (2-4).

Bumakalede hastaliginklasik bulgularina ek olarak
nistagmusu olmayan, alternan esotropya ve gozigi

basinci yiliksekliginin eslik ettigi li¢ olgu sunulmustur.
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Congenital hereditary endothelial dystrophy (CHED) is a
rare corneal disorder which is inherited either as an autosomal
dominant or autosomal recessive trait. In this article clinical
Undings in three patterns from the same mother (2 sisters . i

brother) with CHED is presented, alternating esotropia ana

elevated  intraocular pressure accompam ing  the classic 'hid-
ings of congenital hereditary endothelial dystrophy was dis-

cussed under the light of the current literature.
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Cornea
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Olgular

Olgu 1: 24 yasinda erkek hasta. Net gorememe
yakmmasiyla poliklinigimize basvurdu. Goérme sag
g6zde 3 metreden parmak sayma (mps), sol gdzde 2 mps
seviyesinde tespit edildi ve tashihle arttirilamadi.
Nistagmus yoktu. Go6z hareketlen biitin bakis yon-
lerinde serbestti. Uzak ve yakin fiksasyondadegismeyen
30 prizma dioptrilik sol dominant alternan ezotropya
mevcuttu. Biyomikroskopik muayenede her 1ki gdzde
kornealar diffiiz olarak bulanik goériiniimdeydi ve kornea
epiteiinde mikrokistik 6dem vardi (Sekil 1). Sag
go6zilinde bes yil dnce gecirdigi ameliyata bagli olarak
saat 12 hizasindaki periferik iridektomi disinda tespit
edilebildigi kadariyla her iki gdzde iris ve lens normal
goriinimde idi. Gozlerde enflamasyon, fotofobi ve epi-
fora yoktu. Her iki korneada hassasiyet normaldi.
Gonyoskopik muayenede ag1 elemanlar1 normal olarak
degerlendirildi. Aplanasyon tonometres: ile her iki goz-
ici basinci 20 mmHg o6lgildi. Go6zigi basinglar:
antiglokomatdz tedavi ile (timolol maleat %0.50, 2x1)
birhafta sonra 17 mmHg'ya diisiiriildii. {ler iki gozde ret-
le alinmasina ragmen fundus detaylari net olarak izle-
nemedi. Her iki gézde horizontai eksende kornea ¢aplari
12.0 mm, A-scan ultrasonografide glob aksiyel uzimluk-
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Sekil 1. Birinci olgunun sag goéziiniin 6n segment goriinimi.
Kornea diffiiz olarak bulanik, iris ve lens izlenebildigi kadariy-
la normal goriiniimdedir.

lan 22.5 mm o6lgiildii. Korneada diffiiz olarak bulanik-
liga neden olan mukopolisakkaridoz grubu hastaliklar-
dan ayirici1  tanist  igin yapilan idrar tetkikinde
mukopolisakkaritler ve amino asit degerleri normal
sinirlardaydi. Olguda kornea distrofisi disiiniilerek diger

aile bireyleri de gbz muayenesi i¢in ¢agrildi.

Olgu 2: Birinci olgunun kizkardesi. 17 yasinda.
Gormeler her iki gozde 3 mps seviyesinde Olgiildi ve
tashihle arttirilamadi. Nistagmus yoktu. G6z hareketlen
her iki laterale bakis yoniinde kisitli, diger bakis yon-
lerinde ise serbestti. Uzak ve yakin fiksasyonda
degismeyen 50 prizma dioptrilik sol dominant alternan
ezotropya mevcuttu. Biyomikroskopik muayenede her
iki korneada diffiiz bulaniklik ve epitelde mikrokistik
o6dem goriildii. Iris ve lens goriilebildigi kadariyla nor-
mal olarak degerlendirildi (Sekil 2). Her iki korneada
hassasiyet normaldi. Gozlerde enflamasyon, epifora ve
fotofobi yoktu. Gonyoskopik muayenede a¢1 elemanlar:
normal olarak degerlendirildi. Aplanasyon tonometresi
ile gozigi basinglart 24 mmHg 6lgildi. Gozigi basinglar:
antiglokomatdz tedavi ile (asetozolamid tb 2xl,timolol
maleat %0.50, 2x1) bir hafta sonra 14 mmHg'ya
diigiirildi. Her iki gozde refle alinmasina ragmen fun-
dus detaylart net olarak degerlendirilemedi. Her iki
gézde horizontal eksende kornea ¢aplari 12.0 mm, A-
scan ultrasonografide glob aksiyel uzunluklari 22.8 mm
6leiildii. Idrar tetkikinde mukopolisakkaritler ve amino
asitler normal bulundu.

Olgu 3: Birinci olgunun kizkardesi. 14 yasinda.
Gormeler her iki gozde 0.5 mps seviyesindeydi ve
tashihle arttirilamadi. Biitin bakis yonlerinde goz
hareketleri serbestti ve her iki g6z ortoforik konumda
idi. Nistagmus yoktu. Biyomikroskopik muayenede her
iki kornea diffuz olarak biilloz keratit nedeniyle bulanik
goriiniimdeydi. Izlenebildigi kadariyla iris ve lens nor-
mal gorinimdeydi (Sekil 3). Gozlerde fotofobi, epifora
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Sekil 2. fkinci olgunun sol géziiniin 6n segment goriiniimii.
Kornea diffuz olarak bulanik ve mikrokistik 6ddem vardir, iris
ve lens izlenebildigi kadariyla normal goériinimdedir.

Sekil 3. Ugiincii olgunun sag goziiniin 6n segment goriiniimii.
Kornea timiiyle opak ve 6demli goriiniimdedir.

ve enflamasyon yoktu. Kornea hassasiyeti normaldi.
Gonyoskopik muayenede kornea ozellikle periferik bol-
gelerde daha fazla bulanik oldugundan a¢1 deger-
lendirilemedi. Her iki gdzde refle alinmasina ragmen
fundus net olarak izlenemedi. Aplanasyon tonometresi
ile her iki gozi¢i basinct 17 mmHg 6lgildi. Her iki
gdzde horizontal eksende kornea ¢aplar1 11.0 mm, A-
scan ultrasonografide glob aksiyel uzunluklart 23.0 mm
olgiildii. Idrar tetkikinde mukopolisakkaritler ve amino

asitler normaldi.

Tartisma

Konjenital  herediter endotelyal distrofi dogumda
veya dogumdan kisa siire sonra goriliir. Otozomal re-
sesif gegis gosteren olgularda dogumdan itibaren kornea
diffiiz olarak bulaniktir ve nistagmus siktir. Otozomal
dominant olan tipinde ise kornea bulaniklig:i daha geg
yaslarda ortaya c¢ikar, nistagmus gorilmez ve sagirlikla

birlikte olabilir (1,2). Olgularimizin anamnezinde anne
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Sekil 4. Olgulanimizin soy agaci Anne-baba ve anne-baba
akrabalarinda hastalik yoktur. Bu nedenle ti¢ kardeste goriilen
hastahk otozomatl resesif geqis géstermektedir,

ve babalarinda ve diger akrabalarinda az gdrme sikayeti
olan  hi¢ kimsenin bulunmamasi ve hastaligin ayni
ailede birden ¢ok bireyde goériilmesi, olgularimizda
teshis edilen KHED'in otozomal resesif gegisli oldugunu
diistindirmektedir. Ayrica olgularimizin soy agaci ince-
lendiginde (Sekil 4) anne ve babanin ikinci derece akra-
ba  olduklar1 gorilmektedir. Hastalik ayni ailede iig
bireyde ortaya ¢ikmistir. Bu durum anne ve babada
hastalikla ilgili herhangi bir géz bulgusunun olmamasi
sebebiyle, olgularimizda ortaya ¢ikan hastaligin oto-
zomal resesif gegisli olabilecegini desteklemistir.
Korneadaki bulanikligin dogumdan itibaren ortaya ¢ik-
mas1 da bu diisiincemizi desteklemektedir. Otozomal re-

sesif tipinde nistagmusun sik olarak goriuldugu
bildirilmesine ragmen her ii¢ olgumuzda da nistagmus
mevcut degildir.

Birinci ve ikinci olgumuzda uzak ve yakin fik-
sasyonda degismeyen alternan ezotropya mevcuttu.
Biedner ve ark.(5) otozomal resesif gegis gOsteren
KHED

bildirmisler ve bu iki

ile birlikte ezotropyamn gorildigi bir aileyi
farkli birlikte

goriilmesinin birbirinden bagimsiz olabilecegini ileri

hastaligin

stirmiislerdir.
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KHED'nin
tanisin1 yapmak 6nemlidir. Her iki hastalik da dogumda

primer konjenital glokomla ayirici
veya dogumdan kisa siire sonra ortaya ¢ikar ve genelde
iki tarafli diffiiz korneal 6dem ve bulaniklikla karakte-
rizedir. Konjenital glokomda kornea ¢api biyiiktir ve
gbzigi basinct yiiksektir. Oysa KHED'de kornea g¢ap1 ve
KHED'de 6dem ve bu-

laniklik diffiiz iken, ilerlemis konjenital glokomda kor-

gbzig¢i basinct normaldir (6).

neanin timilyle opak olmasina karsin, baglangi¢ evre-
lerde konjenital glokomda 6dem tipik olarak asimetrik
ve kornea merkezinde yogundur, kornea periferi ise nis-
peten saydamdir. Bu iki hastaligin ayiriminda aile anaim-

nezi son derece dnemlidir.

KHED'li
glokom tanis1 konularak gereksiz cerrahi uygulanmissa

Bazi olgulara yanlislikla konjenital
da, konjenital glokomla birlikte KHED gorilen olgular
da bildirilmistir.
kornea opasifikasyonu artarsa KHED'den siiphelenilme-
lidir (2,7,8). Bu iki hastalik arasinda yukarida bahsedilen

farkliliklara ragmen, her ikisinin birlikteligini dogrula-

Gozi¢ci basinct normallestikten sonra

mak kolay degildir. KHED' de aile anamnezi ve diffiiz
simetrik kornea 6demine yiiksek gozigi basincinin eslik
durumunda bu iki hastaligin birlikteligi
KHED disiniilen

basincinin kontrolleri son derece onemlidir. Opaklasmis

etmesi
distinilmelidir. olgularda gozigi
veya O0demli korneada gézi¢i basincinin olgiimleri dik-
katle yapilmalidir. {1k iki olgumuzun muayenesinde goz-
ici basinglar1 yiiksek bulunmustur. Ilk olgumuzun sag
goziine Onceden trabekiilektomi uygulanmis ancak
yeterli gozi¢i basing kontrolii saglanamamistir. Yiiksek
olan gozig¢i basinglar: verilen tibbi tedavi ile kontrol alti-
na alinmistir. Her iki olgumuzda da hastaliga glokomun
eslik etmesine ragmen kornea gaplarinda biiyime olma-
glokomun sonradan tabloya eklendigini goster-
KHED'li

gelismeden Once yapilan penetran

masi
mektedir. olgulara erken yaslarda ambliyopi
keratoplastilerden
basarilt sonuglar alinabilir (4,9,10). Ancak olgularimizin
yaslart ileri oldugu halde, gérmelerine bir miktar katki
olabilir diisincesiyle yine de keratoplasti ameliyatlar:

planlanmistir.

Sonu¢ olarak KHED tanist konulan olgularin mut-
laka konjenital glokomdan ayirici tanisinin yapilmasi ve
g06zi¢i basinglarinin diizenli olarak kontrol edilmesi, amb-
liyopi gelisme riski gozoniine alinarak miimkiin olan en
kiigik yaslarda keratoplasti yapilmasinin uygun olacagi

gorisiindeyiz.
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