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Morquio Sendromlu Bir Olgunun
Sistemik ve Oftalmik Bulgularn

Systemic and Ophthalmological Findings of
a Patient with Morquio’s Syndrome:
Case Report

OZET Mukopolisakkaridozlar, belirgin fenotipik 6zellikleri olan, ilerleyici, kalitsal lizozomal depo
hastaliklaridir. Morquio sendromu (MPS IV) bir mukopolisakkaridoz gesididir. Bu olgu sunumun-
da Morquio sendromlu bir olgu sunulmaktadir. Yirmi dért yagindaki Morquio sendromlu bir erkek
hasta sol gozde agrisiz gérme azalmasi sikayeti ile klinigimize bagvurdu. Hastada ileri derecede boy
kisaligi, pektus karinatus, vertebral anomaliler ve isitme kayb1 mevcuttu. Oftalmik muayenede sol
gozde daha yogun olmak tizere bilateral diffiiz korneal bulaniklik saptandi. En iyi gozliikle diizel-
tilmis gérme keskinlikleri sag gozde 7/10, sol gozde 2/10 idi. Gorsel uyarilmis potansiyel (VEP) tet-
kikinde amplitiidler her iki gozde diisiik bulundu. G6rme seviyelerinin hastanin giinliik
aktivitelerini stirdiirmesine yetecek diizeyde olmas: nedeniyle cerrahi girisim distintilmedi. Mor-
quio sendromu, mukopolisakkaridoz keratan siilfatin kornea dokusunda birikmesi sonucunda gor-
me keskinliginde azalmaya yol agabilir. Bu hastalarin yasam siirelerinin kisa olmas: ve parsiyel
penetran keratoplasti sonrasi grefonun tekrar opaklagma riski sebeplerinden dolay: cerrahi girisim-
ler gorme seviyeleri ¢ok diisiik olgularda diistintilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Mukopolisakkaridoz IV; kornea opasitesi

ABSTRACT Mucopolysaccharidoses are hereditary, progressive lysosomal storage disorders with
distinctive phenotypes. Morquio’s syndrome (MPS IV) is a type of mucopolysaccaridose. A 24 ye-
ar-old male patient with MPS IV admitted to our hospital with the complaint of painless decreased
vision in his left eye. On physical examination, he had short stature, pectus carinatus, vertebral ab-
normalities and hearing loss. Ophthalmic examination revealed bilateral corneal stromal opacifi-
cation which was denser in his left eye. Best corrected visual acuities were 7/10, 2/10 in right and
left eyes, respectively. Visual evoked potentials were abnormal bilaterally. Since he had no difficulty
in performing routine daily activities, surgical intervention was not recommended. Morquio’s syn-
drome is a systemic disorder, can lead to decreased vision due to accumulation of keratan sulfate
in cornea. Since life expectancy is short and there is graft reopacification risk after keratoplasty,
surgical intervention should be the choice just in the case of severe visual debilitation.

Key Words: Mucopolysaccharidosis IV; corneal opacity
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ukopolisakkaridozlar (MPS), karbonhidrat metabolizmasindaki
bozukluklar sonucu ortaya ¢ikan homojen olmayan bir hastalik
grubudur. Morquio sendromu (MPS IV), otozomal resesif gecis-
li bir sistemik mukopolisakkaridozdur.! Hastaligin siddetli formu olan MPS
IV tip A’da N-asetil-galaktozamin-6-sulfat-sulfataz ve nériminidaz, hafif
formu olan MPS IV tip B’ de p-galaktosidaz enzimlerinin eksikligi sonu-
cunda dokularda keratan siilfat birikir.>® Kisa boyun ve govde ile birlikte

31



Cigdem Ulkii CAN ve ark.

ciicelik, fic1 gogiis ve pektum karinatum deformi-
tesi, kifosikolyoz ve genu valgum karakteristik is-
kelet

instabilite ile birlikte odontoid hipoplazisi goriile-

sistemi  bulgularidir.  Atlantoaksiyal
bilir.* iskelet dig1 tutulumlar arasinda genis aralik-
1 dislerle beraber genis agiz, isitme kaybi, kalp
kapak hastaliklar1 sayilabilir.>” Zeka diizeyi genel-
likle normal sinirdadir. Yaygin buzlu cam manza-
ras1 gorinimindeki degisik siddette korneal
bulaniklik siklikla gériilen bir bulgudur.® Bu olgu
sunumunda, Morquio sendromlu bir hastanin sis-
temik ve oftalmik bulgular: tartigilmigtir. Hasta-
dan bu olgu sunumu i¢in bilgilendirilmis onam
formu alinmagtir.

IOLGU SUNUMU

Daha 6nce 4 yasinda iken bir pediatri kliniginde
Morquio sendromu tip IV A teshisi almig olan 24
yasindaki erkek hasta, klinigimize sol goziinde ag-
ris1z gorme azalmas sikdyeti ile bagvurdu. Hasta-
miz, akraba olan anne-babanin ikinci ¢ocugu olup
kiz kardesi normaldi. Olgu ciiceydi (87 cm) ve boy-
nu kisa olup genis agiz, biiyiik alt ve iist geneler ve
aralikli yerlesimli dislerin eslik ettigi kaba yiiz go-
riniimii mevcuttu. Kafa makrosefalikti. Pektus ka-
rinatum deformitesiyle birlikte gogiis 6n-arka ¢ap1
artmist1, dorsal kifoz mevcuttu (Resim 1, 2). Bu ge-
nel bulgular ve olgunun goriintimtt MPS IV i¢in ti-
pikti. Odontoid hipoplazi, servikal vertebral
dengesizlik (C1-C2 subluksasyon) ve foramen Mag-
num ve proksimal servikal stenoz nedeniyle olguya
15 yasindayken foramen Magnum dekompresyonu
ve titanyum implant ile posterior oksiput-C 4 fiiz-
yonu yapilmist1.

Mitral ve aortik kapakeik yetmezligi mevcut-
tu. Normal okulda 8 yillik ilk6gretim egitimini ta-
mamlamasina imkan saglayacak normale yakin
zekas1 mevcuttu. Bilateral sensorinoral igitme kay-
b1 nedeniyle isitme cihazi kullaniyordu.

Hastadan bilgilendirilmis onam formu alindik-
tan sonra yapilan oftalmik muayenede diizeltilme-
mis gorme keskinlikleri sag gozde 4/10, sol gozde
1/10 idi. En iyi gozliikle diizeltilmis gérme keskin-
likleri sag gozde +0.50 (+0.75 o 125) ile 7/10 ve sol
gozde +0.50 (+0.50 o 35) ile 2/10 idi. Biyomikros-
kobik muayenede bilateral yaygin korneal stromal
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RESIM 1: Hastanin genel gériinimii.

opasifikasyon mevcuttu. Korneada vaskiilarizasyon
izlenmedi. Stromal opasifikasyon asimetrik olup sol
gozde daha yogundu (Resim 3). Kornea kalinlikla-
r1 sagda 506 p, solda 508 p olarak 6l¢iildi. Goz igi
basin¢lar1 normal sinirlarda 6l¢iildi. Kristalin lens-
ler seffafti. Dilate fundus muayenesinde arka seg-
mentte herhangi bir patoloji saptanmadi.
Elektroretinogramlar normaldi. Optik sinirler of-
talmoskopi ile normal izlense bile gorsel uyarilmig
potansiyel (VEP) amplitiidleri azalmist1 (3.34 pv sag
g0z, 4.11 pv sol goz, normal degerler: > 10 pv) ve
dalga morfolojisi her iki g6zde anormal idi. Sol goz-
de gorme keskinligi diisiik olmasina ragmen sag
gozde goérme seviyesi yasamini siirdiirmeye yete-
cek diizeyde idi. Bu nedenle gormeyi arttirmaya

yonelik keratoplasti diistiniilmedi.
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RESIM 2: Kifoskolyoz, figi gogss, atlantoaksiyel cerrahi fiksasyona ait rad-
yolojik gortintl

RESIM 3: Hastanin sol kornea gériintist.

I TARTISMA

Morquio sendromlar1 (Mukopolisakkaridoz tip IV
A ve B), otozomal resesif gecisli asit mukopolisak-
karid metabolizma bozukluklaridir. Klasik MPS IV
sendromundaki (MPS IV tip A) defektif enzim olan
N-asetilgalaktozamin-6-sulfat sulfataz 1974 yilin-
da bulunmusgtur.® Iki y1l sonra ise, normal sulfataz
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aktivitesine ragmen MPS IV klinik 6zelliklerine
yolagan diger bir defektif enzim, B-galaktozidaz
kesfedilmistir ve hastaligin bu formu tip B olarak
tariflenmigtir.® Tip A hastaligin siddetli, tip B ise
hafif formudur. Kisa boy, kisa govde, genis agiz, bii-
yiik ¢ene ile birlikte kaba yiiz gériiniimd, servikal
subluksasyon, odontoid hipoplazi gibi vertebral pa-
tolojiler ve aortik kapakeik defekti gibi bulgular
MPS IV A’da MPS IV B’ ye gore daha sik ve siddet-
li olarak gériiliir. Isitme defekti de tip IV A’ da tip
IV B’ ye gore daha siddetlidir.® Olgumuzun boyu
belirgin olarak kisayd (87/cm) ve kifoskolyoz, pek-
tus karinatum deformitesi, odontoid hipoplazi, ser-
vikal vertebral dengesizlik (C1-C2) ve foramen
Magnum stenozu mevcuttu. Hasta siddetli igitme
kayb1 nedeniyle isitme cihazi kullanmaktaydi. Tim
bu bulgular tip A Morquio sendromu ile uyumluy-
du.

GOz bulgular1 da MPS IV tip A’da, tip B’ye
gore daha siddetli olup daha erken ortaya ¢ikmak-
tadir. Tim okiiler dokular tutulabilmektedir. Kor-
neada stromal infiltrasyon, zaman i¢inde epitel,
Bowman membrani ve endotel tutulumu, trabekii-
ler ag (glokom), retina (tapetoretinal degenerasyon)
ve optik sinir tutulumu (papilédem, optik atrofi)
goriilebilmektedir. Korneanin farkl tabakalarinda
mukopolisakkarid birikimi elektron mikroskobu ile
de gosterilmigtir.*!' Hastamizda bilateral yaygin
korneal stromal opasifikasyon mevcuttu. Sol gozde
korneal bulaniklik gozliikle en iyi diizeltilmis gor-
me keskinligini 2/10 diizeyine diistirmiistii. Daha
az etkilenmis olan sag gézde gérme keskinligi has-
tanin yasamini zorluk ¢cekmeden stirdiirebilmesini
saglayabilecek diizeydeydi.

Yogun korneal stromal opasifikasyonu olan ol-
gularda goérme keskinligini arttirmak i¢in keratop-
lasti diigtintilebilir. Kdsmann-Kellner ve ark., 12
yasinda kornea tutulumu olan bir olguda bir goze
penetran keratoplasti uygulamislar ve gérme kes-
kinliginin 0.16 seviyesinden 0.25 seviyesine ¢ikti-
gin1 ve bu iyilesmenin sadece 10 ay siiriip daha
sonra transplant dokusunun ilerleyici bir sekilde
opaklagtifini bildirmiglerdir.® Yazarlar 1 yil iginde
korneanin yeniden opaklagmasi ve gorsel progno-
zun kot olmasina ragmen yine de penetran kera-
toplastiyi

onermektedirler® Bagka bir olgu
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sunumunda ise korneal greftin 2 yillik takip sonra-
sinda seffaflifini devam ettirdigi bildirilmistir."! Bi-
zim hastamizda sol g6z korneada yogun
infiltrasyon mevcuttu. Sag goz ise ¢ok hafif etki-
lenmisti. Azalmig VEP amplitiidleri ve bozulmus
dalga morfolojisi optik sinirlerin s1g orbitalar nede-
niyle etkilendigini gdsterse de hastanin gorme kes-
kinlikleri yasamini problemsiz siirdiirmesine
yetecek diizeydeydi. Bu nedenle keratoplasti diigii-

niilmedi ve hastaya diizenli takip dnerildi.

Morquio sendromu erken okul yaslarinda cid-
di gorme bozukluklarina neden olabilse de bizim
olgumuz gibi bazi hastalar hayatin ti¢tincii onlu y1l-
lara nispeten iyi gorme keskinlikleri ile ulasabil-
mektedirler. Bu hastalarin yasam siirelerinin kisa
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olmasi ve verici korneanin yeniden opasifikasyon
riski nedeniyle keratoplasti gorme seviyeleri ¢ok
diisiik gorsel problemli olgularda uygulanmalidir.

Giintimiizde Morquio sendromu i¢in mevcut
tedavi secenekleri semptomlara yonelik olup cer-
rahi genellikle ortopedik komplikasyonlar i¢in uy-
gulanmaktadir. Son yillarda Morquio sendromunda
enzim replasman tedavisi giindeme gelmistir. Sant-
ral sinir sistemi tutulmadig icin bu olgular enzim
replasman tedavisi i¢in uygun adaylar olabilir. Ya-
pilan hayvan deneylerinde replasman tedavisi ile
kan keratan stilfat seviyelerinin normal seviyelere
indigi gosterilmistir. Replasman tedavisi gelecekte
Morquio sendromlu olgularin yasam siiresini ve ka-

litesini arttirmada bir segenek olabilir.!> 4
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