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Posterior Polimorfoz Korneal Distrofi
Ektatik Bir Hastalik m1?

Is Posterior Polymorphous Corneal Dystrophy
an Ectatic Disorder?: Case Report

OZET Az gordiigii fark edilip hekime yonlendirilen alt1 yagindaki erkek olgu, dis merkezden kera-
tokonus 6n tanistyla klinigimize sevk edildi. Diizeltilmis en iyi gorme keskinligi sag gézde 0,3 (-4,0
-3,0010), sol gozde 0,2 (-4,50 -3,50170) seviyesinde idi. On segment muayenesinde her iki gozde
kornea arka yiizeyde periferde daha fazla olmak iizere vezikiiler lezyonlar mevcuttu. Spekiiler
mikroskopide hafif polimegatizm ve pleomorfizm ile karanlik odaklar, endotel hiicre sayis1 ortalama
sag gozde 2.283+212 hiicre/mm?, solda 2,268+189 hiicre/mm? olarak saptandi. Topografik in-
celemede, bilateral simetriye yakin papyon goriiniimii ve ciddi korneal diklesme (ortalama ker-
atometri degeri sag gozde 56,5 D sol gozde 57,1 D) saptandi. En ince kornea kalinhig1 sag gozde 719
p sol gozde 728 p olarak saptandi. Kornea arka yiiz elevasyon degerleri normale gore yiiksek (sagda
+37 p, solda +43 p) idi. Bu ¢alismada, posterior polimorfoz korneal distrofi tanisi alan bir olguda
saptanan ektatik bulgular tartigilmigtir.

Anahtar Kelimeler: Kornea distrofileri, herediter; keratokonus; kornea topografisi

ABSTRACT A 6-year-old male patient with low vision was referred to our clinic with the diagno-
sis of keratoconus. His best-corrected visual acuity was 0.3 (-4.0 -3,0a10) in the right eye and 0.2
(-4.50 -3,50c170) in the left eye. Slit-lamp examination of his anterior segments revealed vesicular
lesions located peripherally at the posterior surface of the cornea in both eyes. Specular microscopy
findings in both eyes showed endothelial polymorphism and polymegathism with dark areas. The
endothelial densities were 2,283+212 cells/mm? and 2,268+189 cells/mm? in the right and left eyes
respectively. Corneal topography revealed bilateral symmetric bow-tie configuration and severe
corneal steepening (mean keratometric values in the right and left eyes were 56.5 D and 57.1 D, re-
spectively). The thinnest corneal thickness measurements were 719 p and 728 p in the right and left
eyes respectively. The posterior corneal surface elevation values were higher than normal (+37 pin
the right eye, +43 p in the eft eye). In this study, ectatic changes are described in a patient having
posterior polymorphous corneal dystrophy.
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osterior polimorfoz korneal distrofi (PPKD) nadir goriilen, Descemet

membrani ve kornea endotel hiicrelerini etkileyen, genelde bilate-

ral ve asimetrik seyreden, otozomal dominant herediter korneal dis-
trofidir.! Genelde izole olarak goriilse de bazi1 durumlarda abdominal herni,
Alport sendromu, korneal diklesme, keratokonus, keratoglobus, druzen gibi
okiiler ve ekstraokiiler bulgularla birliktelik gosterebilmektedir.>>
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Hastalar ¢ogunlukla asemptomatik olup yavas
progresyon gostermektedir. Ancak, bazi hastalarda
korneal 6dem ve sekonder glokom nedeni ile kisa
zamanda gorme kaybi gelismektedir.? Karakteris-
tik klinik bulgusu, iki gézde endotelyal yiizeyde
bant/vezikiil/cografi sekilli opasitelerdir. Zaten
“polimorfoz” tanimlamasi da endotelde goriilen po-
limorfik lezyonlardan kaynaklanmaktadir. Bunun
yaninda, tabloya iridokorneal yapisikliklar, iris at-
rofisi, korektopi, pupiller ektropiyon ve retrokor-
neal membran eglik edebilmektedir. Endotelde
epitel benzeri yapisal degisim ve davranis sekli go-
rilmektedir. Yani, endotel prolifere olabilmekte ve
bazi bolgelerde ¢ok katli tabakalar olusturmakta-
dir. Descemet membrani diizensiz olarak kalinlag-
mis, patolojik posterior kollajendz bir tabaka
olusturmustur. Gerek endotelden agiya dogru olan
proliferasyon gerekse iridokorneal yapisikliklar se-
konder glokoma yol agabilmektedir.®’

Spekiiler mikroskopide, endotelde guttatadan
daha biiyiik yuvarlak kistik alanlar ve bant benzeri
karanlik lezyonlar goriilmektedir. Bu kistik alanla-
rin merkezindeki ve bant benzeri alanlarin kenar-
larindaki hiicreler normal endotel hiicrelere gore
daha kiiciik ve parlak goriilmektedir.® Konfokal
mikroskopide hiperreflektif, krater ya da catlak
benzeri alanlar ile polimegatizm ve pleomorfizm
gortilmektedir.’

Simdiye kadar {i¢ gen ve bunlarin bir¢ok mu-
tasyonun distrofiyle iligkisi bulunmustur. PPKD1
VSX1 geni (Visual System Homeobox gene 1,
20q11) mutasyonu ile iligkili olup, tipik 6zelligi
elektroretinogram (ERG)’da anormal kon dis-
fonksiyonunun da saptanmasidir.'®!! PPKDZ2de
COLS8A2 geninde (Collagen type 8a2 gene, 1p34)
mutasyon saptanmistir. PPKD3’te ZEBI geninde
(Zinc Finger E-box Binding homebox, 10p11) de-
gisik mutasyonlar saptanmis olup, PPKD’li hasta-
larin yaklagik 1/3’iinde ZEBI mutasyonu saptan-
maktadir. ZEBI geni COL4A3 (Collagen type 403
gene) geni i¢cin promotor gorevi gérmektedir.
Genetik subgruplar aras: fenotipik bazi farklilik-
lar tanimlanmis olsa da subgruplarin klinik
bulgularla ayrilmas: su an i¢in miimkiin degil-
dir."?

PPKD geleneksel olarak endotel distrofisi ola-
rak bilinse de tiim hastalarin %37’sinde, PPKD3
hastalarinin ise %86’sinda keratometri degerleri
her iki gozde de 48 dioptri (D) tlizerindedir.
PPKD3’te ortalama keratometri degeri 53,3 D ola-
rak bulunmugtur. Ayrica bilinmektedir ki ZEBI
geni sadece endotelde degil, keratositler ve epitel
hiicrelerinde de eksprese olmaktadir. Dolayisiyla
bagta PPKD3 olmak tizere PPKD’nin keratokonus,
keratoglobus ya da pellucid marjinal dejenerasyon
gibi ektatik bir hastalik olabilecegi diisiiniilmekte
ve bu konuda yeni arastirmalarin gereksinimi giin
gectikce artmaktadir.’

Bu ¢alisma ile bizim amacimiz da PPKD tanisi
alan olgumuzun bulgularini bu gereksinim 1s181nda
paylasmak ve tartigmaktir.

I OLGU SUNUMU

Ogretmeni tarafindan az gérdiigii fark edilip he-
kime yonlendirilen alt1 yasindaki erkek olgu, dis
merkezden yiiksek astigmat ve dik kornealar: ne-
deni ile keratokonus 6n tanisiyla klinigimize sevk
edilmisti. Olgunun yapilan muayenesinde diizel-
tilmis en iyi gorme keskinligi Snellen eseline gore
sag gozde 0,3 (-4,0 -3,0x10), sol gozde 0,2 (-4,50
-3,50170) seviyesinde idi. Goz i¢i basinci non-
kontakt tonometri ile sag gozde 28 mmHg, sol
gozde 29 mmHg olarak 6l¢iilse de, kornea kalinli-
gina gore diizeltildiginde 19,5 mmHg ve 20 mmHg
olarak degerlendirildi. On segment muayenesinde
her iki gbzde kornealar saydam olup arka yiizeyde
periferde daha fazla olmak tizere vezikiiler lez-
yonlar mevcuttu (Resim 1a,b). Cografi sekilli lez-
yonlar ya da bant lezyonlar mevcut degildi. Iris
dogal goriiniimde idi. Fundus muayeneleri dogald:.
Donen Scheimpflug kamera ile yapilan topografik
incelemede (Pentacam HR, Oculus Optikgerite
GmbH, Wetzlar, Almanya) bilateral simetriye
yakin papyon gortiiniimii ve ciddi korneal diklesme
(Ortalama keratometri degeri sag gézde 56,5 D, sol
gozde 57,1 D) saptandi. En ince kornea kalinlig
sag gozde 719 p sol gozde 728 p olarak saptandi.
Kornea arka yiiz elevasyon degerleri keratokonusu
diisiindiirecek sekilde normale gore yiiksek (sagda
+37 y, solda +43 p) idi. Ancak, 6n yiiz sagittal ha-
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RESIM 1: Olgunun sag (A) ve sol (B) goztiniin biyomikroskobik gériintileri.
(Renkli hali icin Bkz. http:/www.turkiyeklinikleri.com/journal/oftalmoloji-dergisi/1300-0365/)

ritalarinda alt ve {ist kadran aras: diklik asimetrisi
keratokonus tanisi koyduracak kadar fazla degildi
(Sekil 1a,b). Spekiiler mikroskopide (Noncon
ROBO Pachy SP-9000; Konan Medical Inc, Tokyo,
Japonya) endotel hiicre sayisi sag gozde 2,283+212
solda, 2,268+189 olarak saptandi. Ayrica, hafif po-
limegatizm ve pleomorfizm ile karanlik odaklar
mevcuttu (Resim 2a, b). Korneanin Ocular Res-
ponse Analyzer (Reichert, ABD) ile yapilan biyo-
mekanik 6l¢timlerinde sag gozde korneal histerezis
(CH) 16,1 mmHg, korneal rezistans faktor (CRF)
19,7 mmHg; sol gézde CH 15,2 mmHg, CRF 19,6
mmHg olarak 6l¢tildii.

I TARTISMA

PPKD nadir goriilen, asemptomatik seyredebile-
cegi gibi hizli progresyonla kisa zamanda gérme
kaybina da yol acabilen korneal distrofidir.
Gorme azliginin temel iki nedeni kornea 6demi
ve glokomdur.? Ancak, erken yaglarda gelisebilen
korneal diklesmeye bagl yiiksek miyopi ve astig-
matizmanin ambliyojenik etkisi de gérme azlig1
yapabilmektedir." Cilinkii korneal diklesme
PPKD’de oldukga sik goriilmektedir.”® Olgumuzda
kornea saydam olup, vezikiiler lezyonlar agirlikli
olarak periferde yerlesmisti. Bu nedenle refraktif
diizeltmeye ragmen artis saglanamayan gérme az-
lig1 ambliyopiye baglandi ve kapatma tedavisine
bagland.

Yayimlanmig PPKD olgularinin ¢ogunda kor-
neanin normale gore daha dik oldugu ifade edilse
de ektazinin 6nemli bir bulgusu olan kornea arka
yliz elevasyonunda artis ile ilgili veri sinirhdir. Al-
dave ve ark.nin ¢caligmasinda, 27 etkilenmis hasta-
nin slit-tarayici topografi ile yapilan incelemesinde
10 hastada 48,0 D iizerinde keratometri degeri sap-
tanmig, bunlarin ise sadece birinde arka elevas-
yonda artig gorilmistiir.’”® Olgumuzda da hem
keratometri degerleri asir1 yiiksek hem de arka
elevasyonlar fazla idi. Bu durum hastaligin kendi
dogasiyla ilgili olabilecegi gibi, gelisecek keratoko-
nusun erken habercisi de olabilir.

Olgumuzdaki endotel sayis1 6nceki ¢aligma-
larda oldugu gibi, benzer yas grubundaki normal
bireylerin endotel sayisina gore (3.156+283) daha
dustiktii.® Ayrica, pleomorfizm ve polimegatizm de
mevcuttu. Olgumuzun CH ve CRF degerleri kor-
neanin kalinlagmasiyla da ilgili olarak benzer yas
grubuna gore daha yiiksekti.'®

Klinik bulgular iridokorneal endotelyal sen-
drom (IKE)’a benzediginden ayirici tanida mutlaka
distintilmelidir. IKE sendromunda da endotelde
doviilmiis bakir gortiniimi, korektopi, iridokorneal
adezyonlar ve goz ici basina yiiksekligi goritilebil-
mektedir. IKE sendromu kalitsal olmamasi, tek ta-
rafli olmasi, genelde daha ileri yaslarda goriilmesi
ve spesifik spekiiler mikroskopi bulgulari ile PPKD’
den ayrilmaktadir."”
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SEKiL 1: Olgunun sag ve sol gdzintin topografik haritasi.
(Renkli hali icin Bkz. http://www.turkiyeklinikleri.com/journal/oftalmoloji-dergisi/1300-0365/)

PPKD tedavisinde 6ncelikle ambliyopi varli-
ginda, hastanin yagt uygunsa ambliyopi tedavisi
baglanmalidir.’* Kirma kusurlarina yonelik uygun
hastalarda fotorefraktif keratektomi ile basarili so-
nuclarin alindig1 ve erken donemde ciddi yan etki
ile kargilagilmadig: bildirilmistir.!® Hastalar glo-
kom acisindan takip edilmeli, ancak kornealari-
nin normale gore kalin olabilecegi, dolayisiyla
yanlig yliksek 6l¢iimler alinabilecegi unutulmama-

lidir. Gormeyi diisiiren kornea 6demi varliginda ise
keratoplasti yapilmaktadir. Korneal dikligi daha
fazla olan hastalarin daha sik korneal nakil gerek-
tirdigi gosterilmistir. Penetran keratoplasti yapila-
bilecegi gibi, endotelyal keratoplastilerle de bagarili
sonuglar alinmaktadir.'

PPKD’de mutasyonu saptanan genler, agirlikli
olarak kollajen sentezinde rol oynayan ve stromada
da eksprese olan genlerdir. Dolayisiyla endotelin
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RESIM 2: Olgunun sag (A) ve sol (B) kornea spekiiler mikroskop bulgulari.

yan1 sira stromanin da etkilenmis olmas1 beklen- korneas: genellikle normale gore daha kalin oldu-

mektedir. Yine VSXI gen mutasyonlar: keratokonus gundan keratokonus teshisi koymak giictiir. Bu ne-
hastalarinda da gosterilmigtir.’* PPKD hastalarinin
¢ogunda asikar keratokonus bulgulari saptanmasa da

kornea normale gore daha diktir. Zaten hastalarin

denlerle PPKD’nin gergek bir ektazi olup olmadig:
konusunda daha genis olgu serilerinin, topografik ta-

kiplerinin yapildig1 calismalara ihtiyag vardir.
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