Okuler Tutulumu Olan Sistinozisli

OLGU SUNUMU / CASE REPORT

Iki Erkek Karde s

OCULAR INVOLVEMENT IN TWO BROTHERS WITH CYSTINOSIS

Dr. Huseyin OKSUZ,Dr. Cengaver TAMER Dr. Siihan TOMAC

3Goz Hastaliklari AD, Mustafa Kemal Universitesi Fakultesi, HATAY

Ozet

Abstract

Sistinozis otozomal resesif gecen ve kornea, kdxijea, bob-
rek, tiroit ve retikiiloendotelyal sistemde sistirskallerinin birikmesi
ile karakterize hastaliktir. Burada sugidmuz, 8 ve 6 yanda,okulel
tutulumu olan 2 erkek kargdnastada da yaygin korneal sistin kristal-
leri mevaittu. Kuglk kardgte okiler tutulum olmasina gmen go:
sikayeti yoktu. Her 2hastaya sistemik sistamin tedavisine ek ol
topikal sistamin bgandi. Bu hastalar gekbilecek komplikasyonle
acisindan halen pediatrik ve oftalmik izlemde ton@ktadir.
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Cystinosis is an autosomal recessive disease ¢karmt b
cysteine deposition in kidneys, thyroid gland, aafbenddhelial
system, and eyes; especially in conjunctiva ancheamrWe her:
reported 2 brothers who are 8 and 6 years old aijle @culal
involvement. In the ophthalmic examination we obedr diffuse
corneal cysteine crystall deposition in the cornef®oth brother:
Despite ocular involvement little brother did notvhaany ocule
complaints. We administered topical cysteamine siragditional t
systemic cysteamine treatment. These patientsrastili under th
control of pediatric and ophthalmic departments.

Key Words: Epithelium, corneal; corneal dystrophies, hereyita

istinozis, nadir otozomal resesif gdtive

CTNS genindeki mutasyon sonucu ortaya

ctkan kalitsal bir hastaliktir.Hastaliktaki
temel patoloji, lizozom membraninda sistigiyan
protein sentezindeki bozulda bal olarak
sistinin  intralizozomal birikmesidir. Nefrotik
sistinozisli hastalarda intralizozomal biriken ®ist

bez ve retina gibi okiler dokularda da tutulum
olabilmektedir? Bu makalede rapor egtimiz her 2
kardete de kornea ve konjonktiva tutulumu
mevcuttu.

Olgu Sunumu
Sekiz yainda erkek hasta kligimize her 2

bircok organda normal doku vyapisinda hasargszde &ri, batma, kizariklik, sik hassasiyeti ve
olusturur. Hastalarda renal tutulum sonucu blylimeuzas az gérmesikayeti ile bavurdu. Fazla su

ve gelgme gerilgi gbzlenir. Bu hastalar tedavi
edilmedginde ortalama 10. yilda bdbrek
yetmezlgi gelismektedir. Sistemik tutulumlarin
yani sira kornea, konjonktiva, iris, lens, lakrimal
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icme, kusma ve galine gerilgi nedeniyle yapilan
tetkikler sonucunda bu hastaya 3iypala nefrotik
sistinozis tanisi konmuve oral sistamin tedavisi
baslanmsti. Biyomikroskopik muayenede bilateral
kornea ve konjonktivada yaygin sistin kristalleri
mevcuttu (Resim 1)iris ve lenste sistinozise gla
patoloji yoktu. Fundoskopik muayenegaddi. Her
iki gbzde gorme keskirgi 4/10 olup tashihle art-
miyordu. G0z tansiyonu g§da 14 mm Hg, solda 12
mm Hg olarak 6l¢ildu. Schirmer testi bilateral 10
mm nin Uzerinde idi.
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Resim 1.Sekiz yaindaki hastanin korneasinda yaygin sistin ~ Resim 2.Alt1 yasindaki hastanin kornasindaki yaygin sistin

kristalleri. kristalleri.
Ailesi 6 ysinda erkek kardgnde de renal Tarti sma
sistinozis oldgunu ancak gozikayeti olmadgini Sistinozis hastghinin ¢ klinik formu bulun-

belirtti. Kuglk kardginde yapilan g6z muayene- maktadir: infantil, juvenil ve okiler form. Bizim
sinde korneada ve konjonktivada yaygin sistin her 2 hastamiz da infantil form ile uyumluydu.
kristalleri mevcuttu (Resim 2)ris, lens ve retina  jnfantil formda kornea, konjonktiva, iris, lens,
tutulumu yoktu. Bilateral gérme keskigli 7/10  |akrimal bez ve retina gibi okiiler dokularda tutu-
dizeyinde idi. Goz ici basinci her iki gozde de 13 |ym olabilmektedi? Korneal sistin kristalleri bir
mm Hg idi. Schirmer testi bilateral 10 mm'nin yaqnda  goriilmesine gmen fotofobi  birinci
tzerindeydi. Her iki hasta da oral sistamin tedavis gekatin sonunda ortaya gikmaktad@kiler tutu-
aliyordu ancak goz tutulumu icin topikal sistamin |ymy olanlarda en rahatsiz edici semptom
kullanmiyorlardi. - Topikal damla formunu yurt  fotofobidir. Fotofobisi olan hastalar genelde kapal
disindan temin edebileceklerini bildirmemizegra ortamlarda kalmak ister vesdri cikmak isteme-
men hasta ygklnlgrl ilact temin edemediler. Biz de  oxtedirler. iki kardaten kiciik olanda herhangi
Khan ve Latimerin methoduna gore, oral tablet ;- o457 sikayeti yoktu; ancak yaygin korneal sistin
formundan sterifartlarda %0.5’lik sllistamm damlg kristalleri gozlenmekteydi. G6z tutulumu olan
hazirlayarak her 2 hastanin da ginde 6 kez birelqsinoziste kornea veya konjonktivada parlayan
d.amla' damlatmasini . ohercﬁlf. Kontrollerqle sistin kristalleri gorilmesi patognomoniktir.
sistamin’e bal herhangi bir okuler yan etkiyle

karsilasmadik. Tedaviye bdadiktan 6 ay sonra Sistemik verilen sistamin sadece nefrotik kris-
yapilan gdz muayenesinde her 2 hastanin gorméal olisumunu onlerken korneadaki kristal gl
keskinliginde ve kornea, konjonktivanin yapisin- munu etkilememektedir.Bunun nedeni: korneal
daki sistin kristallerinde biyomikroskopik diizeyde dokunun avaskiler olmasinagheolabilir. Korneal
degisiklik olmadi. Sadece buyuk karge fotofo- kristal olsumunu 6nlemek igin topikal sistamin
bide belirgin azalma oldu. Ailesi de buyik cocuk- kullaniimasi 6nerilmektedit® Bir galsmada g6z
larinin gkl ortamda daha uzun siire kalahiidi tutulumu olan 115 sistinozisli hastaya en az 1 yil,
ve glktan eskisi kadar rahatsiz olmgui ifade ginde 6-12 kez sistamin damla kullandirgime
etti. Kiiguik karde bize ilk bgvurdusunda fotofobi  bu hastalarin %37'sinde korneal sistin kristallerin
sikayeti yoktu; tedavinin 6. ayinda da semptomatik de azalma oldgu belirlenirken, %63’'unde 6nemli
acidan bir dgisiklik olmadi. Ebeveynden her 2 desisiklik goérilmemks.” Bu argtirmacilar da
hasta i¢in de gonullt riza formu alindi. sistamin damlayi kendileri hazirlagtar. Tedaviye
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yanit ainmamasini hasta uyumsgzina b&la- Sistinozisli hastalar mutlaka g6z muayenesi
miglar. Bizim 2 hastamizda da korneal ve olmali ve g6z tutulumu olanlar uzun sureli ve gin-
konjonktival sistin kristallerinde ggsiklik olmadi. luk yeterli dozda topikal sistamin kullanmalidiglar
Bu durum tedavi siresinin kisa olmasina ya dahastalar izlemde tutulmali ve damlayi dizenli kul-
damlay! diizensiz kullanmiolabileceklerine bz lanmalari 6zellikle vurgulanmalidir.

olabilir. Yapilan bir argiirmada, ginde 4 kez

sistamin damla kullaniimasinin korneadaki sistin KAYNAKLAR
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