
ukopolisakkaridozlar (MPS), karbonhidrat metabolizmasındaki
bozukluklar sonucu ortaya çıkan homojen olmayan bir hastalık
grubudur. Morquio sendromu (MPS IV), otozomal resesif geçiş-

li bir sistemik mukopolisakkaridozdur.1 Hastalığın şiddetli formu olan MPS
IV tip A’da N-asetil-galaktozamin-6-sulfat-sulfataz ve nöriminidaz, hafif
formu olan MPS IV tip B’ de β-galaktosidaz enzimlerinin eksikliği sonu-
cunda dokularda keratan sülfat birikir.2,3 Kısa boyun ve gövde ile birlikte

Turkiye Klinikleri J Ophthalmol 2011;20(1) 31

Morquio Sendromlu Bir Olgunun
Sistemik ve Oftalmik Bulguları

ÖÖZZEETT  Mu ko po li sak ka ri doz lar, be lir gin fe no ti pik özel lik le ri olan, iler le yi ci, ka lıt sal li zo zo mal de po
has ta lık la rı dır. Mor qu i o sen dro mu (MPS IV) bir mu ko po li sak ka ri doz çe şi di dir. Bu ol gu su nu mun -
da Mor qu i o sen drom lu bir ol gu su nul mak ta dır. Yir mi  dört ya şın da ki Mor qu i o sen drom lu bir er kek
has ta sol göz de ağ rı sız gör me azal ma sı şikâ ye ti ile kliniğimize baş vur du. Has ta da ile ri de re ce de boy
kı sa lı ğı, pek tus ka ri na tus, ver teb ral ano ma li ler ve işit me kay bı mev cut tu. Of tal mik mu a ye ne de sol
göz de da ha yo ğun ol mak üze re bi la te ral dif füz kor ne al bu la nık lık sap tan dı. En iyi göz lük le dü zel -
til miş gör me kes kin lik le ri sağ göz de 7/10, sol göz de 2/10 idi. Gör sel uya rıl mış po tan si yel (VEP) tet -
ki kin de amp li tüd ler her iki göz de dü şük bu lun du. Gör me se vi ye le ri nin has ta nın gün lük
ak ti vi te le ri ni sür dür me si ne ye te cek dü zey de ol ma sı ne de niy le cer ra hi gi ri şim dü şü nül me di. Mor -
qu i o sen dro mu, mu ko po li sak ka ri doz ke ra tan sül fa tın kor ne a do ku sun da bi rik me si so nu cun da gör -
me kes kin li ğin de azal ma ya yol aça bi lir. Bu has ta la rın ya şam sü re le ri nin kı sa ol ma sı ve par si yel
pe net ran ke ra top las ti son ra sı gre fo nun tek rar opak laş ma ris ki se bep le rin den do la yı cer ra hi gi ri şim -
ler gör me se vi ye le ri çok dü şük ol gu lar da dü şü nül me li dir.  

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Mu ko po li sak ka ri doz IV; kor ne a opa si te si

AABBSS  TTRRAACCTT  Mu co poly sacc ha ri do ses are he re di tary, prog res si ve lyso so mal sto ra ge di sor ders with
dis tinc ti ve phe noty pes. Mor qu i o’s syndro me (MPS IV) is a type of mu co poly sac ca ri do se. A 24 ye -
ar-old ma le pa ti ent with MPS IV ad mit ted to our hos pi tal with the comp la int of pa in less dec re a sed
vi si on in his left eye. On physi cal exa mi na ti on, he had short sta tu re, pec tus ca ri na tus, ver teb ral ab-
nor ma li ti es and he a ring loss. Oph thal mic exa mi na ti on re ve a led bi la te ral cor ne al stro mal opa ci fi -
ca ti on which was den ser in his left eye. Best cor rec ted vi su al acu i ti es we re 7/10, 2/10 in right and
left eyes, res pec ti vely. Vi su al evo ked po ten ti als we re ab nor mal bi la te rally. Sin ce he had no dif fi culty
in per for ming ro u ti ne da ily ac ti vi ti es, sur gi cal in ter ven ti on was not re com men ded. Mor qu i o’s syn-
dro me is a syste mic di sor der, can le ad to dec re a sed  vi si on du e to ac cu mu la ti on of ke ra tan sul fa te
in cor ne a. Sin ce li fe ex pec tancy is short and the re is graft re o pa ci fi ca ti on risk af ter ke ra top lasty,
sur gi cal in ter ven ti on sho uld be the cho i ce just in the ca se of se ve re vi su al de bi li ta ti on.

KKeeyy  WWoorrddss::  Mu co poly sacc ha ri do sis IV; cor ne al opa city   
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cü ce lik, fı çı gö ğüs ve pek tum ka ri na tum de for mi -
te si, ki fo si kol yoz ve ge nu val gum ka rak te ris tik is-
ke let sis te mi bul gu la rı dır. At lan to ak si yal
ins ta bi li te ile bir lik te odon to id hi pop la zi si gö rü le -
bi lir.4 İske let dı şı tu tu lum lar ara sın da ge niş ara lık -
lı diş ler le be ra ber ge niş ağız, işit me kay bı, kalp
ka pak has ta lık la rı sa yı la bi lir.5-7 Ze kâ dü ze yi ge nel -
lik le nor mal sı nır da dır. Yay gın buz lu cam man za -
ra sı gö rü nü mün de ki de ği şik şid det te kor ne al
bu la nık lık sık lık la gö rü len bir bul gu dur.5 Bu ol gu
su nu mun da, Mor qu i o sen drom lu bir has ta nın sis-
te mik ve of tal mik bul gu la rı tar tı şıl mış tır. Has ta -
dan bu ol gu su nu mu için bil gi len di ril miş onam
for mu alın mış tır.

OL GU SU NU MU
Da ha ön ce 4 ya şın da iken bir pe di at ri kli ni ğin de
Mor qu i o sen dro mu tip IV A teş hi si al mış olan 24
ya şın da ki er kek has ta, kli ni ği mi ze sol gö zün de ağ-
rı sız gör me azal ma sı şikâye ti ile baş vur du. Has ta -
mız, ak ra ba olan an ne-ba ba nın ikin ci ço cu ğu olup
kız kar de şi nor mal di. Ol gu cü cey di (87 cm) ve boy -
nu kı sa olup ge niş ağız, bü yük alt ve üst çe ne ler ve
ara lık lı yer le şim li diş le rin eş lik et ti ği ka ba yüz gö-
rü nü mü mev cut tu. Ka fa mak ro se fa lik ti. Pek tus ka-
ri na tum de for mi te siy le bir lik te gö ğüs ön-ar ka ça pı
art mış tı, dor sal ki foz mev cut tu (Re sim 1, 2). Bu ge -
nel bul gu lar ve ol gu nun gö rü nü mü MPS IV için ti -
pik ti. Odon to id hi pop la zi, ser vi kal ver teb ral
den ge siz lik (C1-C2 sub luk sas yon) ve fo ra men Mag-
num ve prok si mal ser vi kal ste noz ne de niy le ol gu ya
15 ya şın day ken fo ra men Mag num de kom pres yo nu
ve ti tan yum imp lant ile pos te ri or ok si put-C 4 füz-
yo nu ya pıl mış tı.

Mit ral ve aor tik ka pak çık yet mez li ği mev cut -
tu. Nor mal okul da 8 yıl lık il köğ re tim eği ti mi ni ta-
mam la ma sı na im kân sağ la ya cak nor ma le ya kın
ze kâ sı mev cut tu. Bi la te ral sen sö ri nö ral işit me kay -
bı ne de niy le işit me ci ha zı kul la nı yor du.

Has ta dan bil gi len di ril miş onam for mu alın dık-
tan son ra ya pı lan of tal mik mu a ye ne de dü zel til me -
miş gör me kes kin lik le ri sağ göz de 4/10, sol göz de
1/10 idi. En iyi göz lük le dü zel til miş gör me kes kin -
lik le ri sağ göz de +0.50 (+0.75 α 125) ile 7/10 ve sol
göz de +0.50 (+0.50 α 35) ile 2/10 idi. Bi yo mik ros -
ko bik mu a ye ne de bi la te ral yay gın kor ne al stro mal

opa si fi kas yon mev cut tu. Kor ne a da vas kü la ri zas yon
iz len me di. Stro mal opa si fi kas yon asi met rik olup sol
göz de da ha yo ğun du (Re sim 3). Kor ne a ka lın lık la -
rı sağ da 506 µ, sol da 508 µ ola rak öl çül dü. Gö z i çi
ba sınç la rı nor mal sı nır lar da öl çül dü. Kris ta lin lens-
ler şef faf tı. Di la te fun dus mu a ye ne sin de ar ka seg-
ment te her han gi bir pa to lo ji sap tan ma dı.
Elek tro re ti nog ram lar nor mal di. Op tik si nir ler of-
tal mos ko pi ile nor mal iz len se bi le gör sel uya rıl mış
po tan si yel (VEP) amp li tüd le ri azal mış tı (3.34 µv sağ
göz, 4.11 µv sol göz, nor mal de ğer ler: > 10 µv) ve
dal ga mor fo lo ji si her iki göz de anor mal idi. Sol göz -
de gör me kes kin li ği dü şük ol ma sı na rağ men sağ
göz de gör me se vi ye si ya şa mı nı sür dür me ye ye te -
cek dü zey de idi. Bu ne den le gör me yi art tır ma ya
yö ne lik ke ra top las ti dü şü nül me di.
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TAR TIŞ MA
Mor qu i o sen drom la rı (Mu ko po li sak ka ri doz tip IV
A ve B), oto zo mal re se sif ge çiş li asit mu ko po li sak -
ka rid me ta bo liz ma bo zuk luk la rı dır. Kla sik MPS IV
sen dro mun da ki (MPS IV tip A) de fek tif en zim olan
N-ase til ga lak to za min-6-sul fat sul fa taz 1974 yı lın -
da bu lun muş tur.6 İki yıl son ra ise, nor mal sul fa taz

ak ti vi te si ne rağ men MPS IV kli nik özel lik le ri ne
yo la çan di ğer bir de fek tif en zim, β-ga lak to zi daz
keş fe dil miş tir ve has ta lı ğın bu for mu tip B ola rak
ta rif len miş tir.3 Tip A has ta lı ğın şid det li, tip B ise
ha fif for mu dur. Kı sa boy, kı sa göv de, ge niş ağız, bü -
yük çe ne ile bir lik te ka ba yüz gö rü nü mü, ser vi kal
sub luk sas yon, odon to id hi pop la zi gi bi ver teb ral pa-
to lo ji ler ve aor tik ka pak çık de fek ti gi bi bul gu lar
MPS IV A’ da MPS IV B’ ye gö re da ha sık ve şid det -
li ola rak gö rü lür. İşitme de fek ti de tip IV A’ da tip
IV B’ ye gö re da ha şid det li dir.8 Ol gu mu zun bo yu
be lir gin ola rak kı say dı (87/cm) ve ki fos kol yoz, pek-
tus ka ri na tum de for mi te si, odon to id hi pop la zi, ser-
vi kal ver teb ral den ge siz lik (C1-C2) ve fo ra men
Mag num ste no zu mev cut tu. Has ta şid det li işit me
kay bı ne de niy le işit me ci ha zı kul lan mak tay dı. Tüm
bu bul gu lar tip A Mor qu i o sen dro mu ile uyum luy -
du.

Göz bul gu la rı da MPS IV tip A’ da, tip B’ye 
gö re da ha şid det li olup da ha er ken or ta ya çık mak -
ta dır. Tüm okü ler do ku lar tu tu la bil mek te dir. Kor-
ne a da stro mal in fil tras yon, za man için de epi tel,
Bow man mem bra nı ve en do tel tu tu lu mu, tra be kü -
ler ağ (glo kom), re ti na (ta pe to re ti nal de ge ne ras yon)
ve op tik si nir tu tu lu mu (pa pi lö dem, op tik at ro fi)
gö rü le bil mek te dir. Kor ne a nın fark lı ta ba ka la rın da
mu ko po li sak ka rid bi ri ki mi elek tron mik ros ko bu ile
de gös te ril miş tir.9-11 Has ta mız da bi la te ral yay gın
kor ne al stro mal opa si fi kas yon mev cut tu. Sol göz de
kor ne al bu la nık lık göz lük le en iyi dü zel til miş gör -
me kes kin li ği ni 2/10 dü ze yi ne dü şür müş tü. Da ha
az et ki len miş olan sağ göz de gör me kes kin li ği has-
ta nın ya şa mı nı zor luk çek me den sür dü re bil me si ni
sağ la ya bi le cek dü zey dey di. 

Yo ğun kor ne al stro mal opa si fi kas yo nu olan ol-
gu lar da gör me kes kin li ği ni art tır mak için ke ra top -
las ti dü şü nü le bi lir. Käsmann-Kell ner ve ark., 12
ya şın da kor ne a tu tu lu mu olan bir ol gu da bir gö ze
pe net ran ke ra top las ti uy gu la mış lar ve gör me kes-
kin li ği nin 0.16 se vi ye sin den 0.25 se vi ye si ne çık tı -
ğı nı ve bu iyi leş me nin sa de ce 10 ay sü rüp da ha
son ra trans plant do ku su nun iler le yi ci bir şekil de
opak laş tı ğı nı bil dir miş ler dir.8 Ya zar lar 1 yıl için de
kor ne a nın ye ni den opak laş ma sı ve gör sel prog no -
zun kö tü ol ma sı na rağ men yi ne de pe net ran ke ra -
top las ti yi öner mek te dir ler.8 Baş ka bir ol gu
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su nu mun da ise kor ne al gref tin 2 yıl lık ta kip son ra -
sın da şef faf lı ğı nı de vam et tir di ği bil di ril miş tir.11 Bi -
zim has ta mız da sol göz kor ne a da yo ğun
in fil tras yon mev cut tu. Sağ göz ise çok ha fif et ki -
len miş ti. Azal mış VEP amp li tüd le ri ve bo zul muş
dal ga mor fo lo ji si op tik si nir le rin sığ or bi ta lar ne de-
niy le et ki len di ği ni gös ter se de has ta nın gör me kes-
kin lik le ri ya şa mı nı prob lem siz sür dür me si ne
ye te cek dü zey dey di. Bu ne den le ke ra top las ti dü şü -
nül me di ve has ta ya dü zen li ta kip öne ril di.

Mor qu i o sen dro mu er ken okul yaş la rın da cid -
di gör me bo zuk luk la rı na ne den ola bil se de bi zim
ol gu muz gi bi ba zı has ta lar ha ya tın üçün cü on lu yıl-
la ra nis pe ten iyi gör me kes kin lik le ri ile ula şa bil -
mek te dir ler. Bu has ta la rın ya şam sü re le ri nin kı sa

ol ma sı ve ve ri ci kor ne a nın ye ni den opa si fi kas yon
ris ki ne de niy le ke ra top las ti gör me se vi ye le ri çok
dü şük gör sel prob lem li ol gu lar da uy gu lan ma lı dır.

Gü nü müz de Mor qu i o sen dro mu için mev cut
te da vi se çe nek le ri semp tom la ra yö ne lik olup cer-
ra hi ge nel lik le or to pe dik komp li kas yon lar için uy-
gu lan mak ta dır. Son yıl lar da Mor qu i o sen dro mun da
en zim rep las man te da vi si gün de me gel miş tir. San t-
ral si nir sis te mi tu tul ma dı ğı için bu ol gu lar en zim
rep las man te da vi si için uy gun aday lar ola bi lir. Ya-
pı lan hay van de ney le rin de rep las man te da vi si ile
kan ke ra tan sül fat se vi ye le ri nin nor mal se vi ye le re
in di ği gös te ril miş tir. Rep las man te da vi si ge le cek te
Mor qu i o sen drom lu ol gu la rın ya şam sü re si ni ve ka-
li te si ni art tır ma da bir se çe nek ola bi lir.12-14
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