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Edward Sendromunda Acikta Kalma
Keratopatisine Yol Acan Mikroblefaron

Microblepharon Leading to Exposure Keratopathy
in Edward’s Syndrome

OZET Edward sendromu diger adiyla trizomi 18, en sik goriilen sayisal kromozomal anomalilerden
biridir. Trizomi 18 insidans: yaklasik olarak 6.000 canli dogumda 1 olarak goriilmektedir. Trizomi
18'in tipik 6zellikleri; rahim i¢i gelisme geriligi, kraniyofasiyal ve ekstremite anomalileri, kalp ano-
malileri ve agir mental retardasyondur. Trizomi 18 sendromunda sik bildirilmeyen, ancak eslik
eden birgok goz anomalisi mevcuttur. Yapisal goz anomalileri siklikla kornea, 6n tivea, lens ve re-
tinada izlenmektedir. Trizomi 18'de birgok kapak anomalisine rastlanmaktadir. Dar palpebral fis-
stirler, pitozis ve epikantus en sik izlenen bulgulardir. Bu ¢alismada, iki tarafli korneal opasite ve
punktat epitelyopati tanisiyla klinigimize sevk edilen trizomi 18'li olguyu, literatiirde sik rastlama-
digimiz mikroblefaron nedeni ile sunmay1 amacladik.

Anahtar Kelimeler: Kromozom 18, trizomi 18p; goz kapag: hastaliklari; epitelyum, konea

ABSTRACT Edward's syndrome (trisomy 18) is one of the most common numerical chromoso-
mal anomalies. The incidence of trisomy 18 is approximately 1 in 6.000 live birhts. Intrauterin
growth retardation, craniofascial anomalies, extremity anomalies, cardiac anomalies and severe
mental retardation are the characteristics of trisomy 18. There are few concomitant ocular anom-
alies which are not commonly reported. Structural ocular anomalies are observed frequently in
the cornea, anterior uveal tract, lens and retina. There are encountered many eyelids anomalies
in trisomy 18. Narrow palpebral fissures, ptosis and epicantus are the most common findings. We
aimed to present a case with the microblepharon in Edward's syndrome referred to our clinic
with bilateral corneal opacity and punctate epithelial keratopathy which is a very rare condi-
tion.

Keywords: Chromosome 18, trisomy 18p; eyelid diseases; epithelium, corneal

dward sendromu diger adiyla trizomi 18, en sik goriilen sayisal kro-

mozomal anomalilerden biridir. Trizomi 18 insidansi yaklasik olarak

6.000 canli dogumda 1 olarak goriilmektedir.! Bu hastalarin biyik
bir kismi rahim i¢i déonemde olmak tizere %951 ilk yilinda kaybedilmekte-
dir.2 Kiz infantlarda erkek infantlara oranla {i¢ kat daha sik izlenmektedir.*
Trizomi 18’in tipik 6zellikleri; rahim i¢i gelisme geriligi, kraniyofasiyal ve
ekstremite anomalileri, kalp anomalileri ve agir mental retardasyondur.”*
Trizomi 18 sendromunda sik bildirilmeyen ancak eslik eden bir¢ok g6z ano-
malisi mevcuttur. Siklikla yapisal g6z anomalileri kornea, 6n iivea, lens ve
retinada izlenmektedir.® Bu galismada, klinigimizde takip ettigimiz trizomi
18’li olguyu, literatiirde daha dnce bildirilmeyen ve sik rastlanmayan mik-
roblefaron nedeni ile sunmay1 amagladik.
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On ¢ aylik kiz cocugu, bilateral korneal opasite ve
punktat epitelyopati tanisiyla klinigimize sevk
edildi. Anamnezinde, dis merkezde yapilan kro-
mozom analizinin Edward sendromuyla uyumlu
oldugu 6grenildi. Olgu, akraba olmayan geng anne
ve babanin ilk ¢ocugu olarak 34 haftalik, 1.000 g,
sezaryen ile dogmus, dogum sonrasi li¢ ay yogun
bakim iinitesinde izlenmis ve yapilan prematiire
retinopati muayenelerinde patoloji izlenmemisti.
Olgunun kromozom analizi 47,XX+18 ile uyumlu
idi. Olguda trizomi 18 sendromuna uyan tipik yiiz
goriniimii mevcuttu. Mikrognati, bastk burun
kokii ve iki tarafli epifasiyal displazisi mevcuttu. Sol
alt ekstremite sagdan 2 cm kisa idi. Olgunun ciddi
kalp anomalisi yoktu.

Yapilan oftalmik muayenesinde; iki gozde 151k
takibi iyi idi. Iki taraf kag alt sinir1 ile {ist kapak ser-
best kenar aras1 mesafe (vertikal uzunluk) sagda 13
mm, solda 15 mm kadardi. Sag tist kapak cilt kivri-
minda siliklesme ve sag alt kapakta epiblefaronu
mevcuttu (Resim 1). Olgunun kirpma refleksinin
azaldig1 ve ek olarak alternan ezotropyas: oldugu
saptandi.

Kornea santralinde palpebral aralikla uyumlu
punktat epitel defekti ve nefelyon mevcuttu (Resim
2a,b). Yapilan sikloplejik retinoskopisinde iki gézde
+2,50 dioptri refraksiyon kusuru vardi. Dilate fun-
dus muayenesi dogalda.

Olguya, suni gozyast damlalar1 baglandi ve

uyurken kapaklarin bantlanarak kapatilmasi 6ne-
rilerek izlem altina alindi. Izlemlerinde bir ay so-

RESIM 1: Ust kapakta vertikal kisalik.
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RESIM 2a: Fluoresein ile boyanma sonrasi sa§ gozde korneadaki punktat
erozyon.

RESIM 2b: Fluoresein ile boyanma sonrast sol géz korneadaki punktat eroz-
yonlar.

nunda epitelyopatisi gerileyen olguya cerrahi mii-
dahale uygulanmada.

Bu ¢aligma i¢in olgunun ailesinden yazili onam
alinmistir.

TARTISMA

Trizomi 18 sendromu, yenidoganda Down sendro-
mundan sonra ikinci en sik rastlanan otozomal tri-
zomidir.>® Annenin 20-24 ve 35-39 yaslar1 arasinda
oldugu donemlerde daha sik izlenmektedir.® Tri-
zomi 18'de yaygin gorilen dismorfik 6zellikler iyi
tanimlanmis olan tipik yiiz goriiniimleri (belirgin
oksiput, diisitk kulak, dig kulak anomalileri, mik-
rognati) ve ekstremite anomalileridir (iist {iste
binen parmaklar, yumruk yapilmais el, hipoplastik
tirnaklar ve yumru ayak).>® Olgumuzda da tipik
yliz gérinimi ve bacak anomalisi mevcut idi. En
anomalilerinin

stk kardiyovaskiiler sistem
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(%94’tinde ventrikiiler septal defekt, %77’sinde pa-
tent duktus arteriyoz ve %68 inde atriyal septal de-
fekt) eslik ettigi belirtilmigtir.*

Bu hastalarda eslik eden malformasyonlarin
ciddiyetine goére yasam siireleri degismektedir.
Hastalarin biiyiik bir kismi yenidogan déneminde
ciddi kalp patolojileri basta olmak iizere; bobrek
malformasyonlari, beslenme problemleri, sepsis ve
santral apne nedeni ile kaybedilmektedir. Niedrist
caligmasinda hastalarin ¢ogunun ortalama 4 giin
yasadigini, 1 hafta sonra %40, 1 ay sonra %22, 1 yil
sonra ise %6 yasama sansina sahip olduklarini ve
kizlarin erkeklerden daha uzun yasadigim bildir-
mistir.” Literatiirde en uzun yagayanin 50 yaginda
mozaik yapiya sahip bir kadin hasta oldugu bildi-
rilmigtir.® Olgumuz, ciddi kalp anomalisi olmamasi
sebebiyle Edward sendromunda beklenen yagam
stiresinden daha uzun yagamistir.

Edward sendromunda sik bildirilmeyen ama
yaygin olarak eslik eden bir¢ok géz anomalisi mev-
cuttur. Lin ve ark., 39 trizomi 18 hastasinin sadece
6 (%16)’sinda goz anomalisi oldugunu; %13
(5/39)tinde korneal opasite ve %8 (3/39)’inde mik-
roftalmi rapor etmiglerdir.* Acar ve ark., sol gozde
mikroftalmi, optik disk kolobomu ve persistan hi-
yaloid arteri olan bir hasta bildirmiglerdir.’

Caligmalarda, trizomi 18 hastalarinda bildiri-
len goz bulgular: Tablo 1’de goriilmektedir.*6810

Trizomi 18’de bir¢ok kapak anomalisine rast-
lanmaktadir. Dar palpebral fissiirler, pitozis ve epi-
kantus en sik izlenen bulgulardir." Literatiirde,

ankiloblefaron filiforme adnatumu mevcut trizomi
18 hastalari bildirilmistir.'>!3 Villegas ve ark., punk-
tal agenezinin eslik ettigi dar palpebral fissiir, ko-
rektopik pupil ve optik disk piti olan bir hasta
bildirmiglerdir."* Sunulan olguda, kapakta vertikal
kisalik ve buna sekonder gelisen agikta kalma ke-
ratopatisi ve ayni zamanda epiblefaron mevcuttu.

Calderone ve ark., mevcut literatiiri incele-
dikleri ¢aligmalarinda, yiizlerce trizomi 18’li hasta
bildiriminden, sadece 13’iinde okiiler patoloji bil-
dirildigini ve bu ¢aligmalarin sadece 5’inde bu ko-
nunun detayli incelendigini gérmiislerdir.>

Trizomi 18 sendromunda goz bulgular sik
goriilmesine ragmen iyi tanimlanmamistir. Bu ¢a-
lismada, olguda saptadigimiz ve daha 6nce bildi-
rilmemis mikroblefaron esliginde literatiir gézden
gegirilerek Edward sendromunda bulunan g6z ano-
malilerinin vurgulanmasi amaglanmistir.

Finansal Kaynak

Bu ¢aligma sirasinda, yapilan arastirma konusu ile ilgili dogru-
dan baglantis1 bulunan herhangi bir ila¢ firmasindan, t1bbi alet,
gere¢ ve malzeme saglayan ve/veya iireten bir firma veya her-
hangi bir ticari firmadan, ¢alismanin degerlendirme siirecinde,
calisma ile ilgili verilecek karar1 olumsuz etkileyebilecek maddi

ve/veya manevi herhangi bir destek alinmamistir.

Cikar Catigmasi

Bu ¢alisma ile ilgili olarak yazarlarin ve/veya aile bireylerinin
¢ikar catismasi potansiyeli olabilecek bilimsel ve tibbi komite
tiyeligi veya tiyeleri ile iliskisi, danismanlik, bilirkisilik, her-
hangi bir firmada ¢alisma durumu, hissedarlik ve benzer du-

rumlar1 yoktur.

TABLO 1: Trizomi 18'de Klinik olarak saptanan géz anomalileri.*88

Glob Adneks

Kornealopasiteler, bulaniklik Epikantus

Mikroftalmi Dar palpebral fisstirler

Kolobom Pitozis

Katarakt Anormal kalin kapaklar

Persistan hiyaloid arter Anormal uzun ve seyrek kirpikler
Glokom Goz kapaklarinda kapanma yetersizligi
Mavi sklera Blefarofimoz

Retinal pigment epitel yoklugu
Nictitating membran
Pupiller membran

Orbita Diger

Sig orbitalar Strabismus

Hipoplastik orbital kdprler Vizlel uyariya yanitta azalma
Hipertelérizm Nistagmus

Hipotelérizm Anizokori
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