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istinozis, nadir otozomal resesif geçişli ve 
CTNS genindeki mutasyon sonucu ortaya 
çıkan kalıtsal bir hastalıktır.1 Hastalıktaki 

temel patoloji, lizozom membranında sistin taşıyan 
protein sentezindeki bozukluğa bağlı olarak 
sistinin intralizozomal birikmesidir.1 Nefrotik 
sistinozisli hastalarda intralizozomal biriken sistin 
birçok organda normal doku yapısında hasar 
oluşturur. Hastalarda renal tutulum sonucu büyüme 
ve gelişme geriliği gözlenir. Bu hastalar tedavi 
edilmediğinde ortalama 10. yılda böbrek 
yetmezliği gelişmektedir. Sistemik tutulumların 
yanı sıra kornea, konjonktiva, iris, lens, lakrimal 

bez ve retina gibi oküler dokularda da tutulum 
olabilmektedir.2 Bu makalede rapor ettiğimiz her 2 
kardeşte de kornea ve konjonktiva tutulumu 
mevcuttu. 

Olgu Sunumu 
Sekiz yaşında erkek hasta kliniğimize her 2 

gözde ağrı, batma, kızarıklık, ışık hassasiyeti ve 
uzağı az görme şikayeti ile başvurdu. Fazla su 
içme, kusma ve gelişme geriliği nedeniyle yapılan 
tetkikler sonucunda bu hastaya 3 yaşında nefrotik 
sistinozis tanısı konmuş ve oral sistamin tedavisi 
başlanmıştı. Biyomikroskopik muayenede bilateral 
kornea ve konjonktivada yaygın sistin kristalleri 
mevcuttu (Resim 1). Đris ve lenste sistinozise bağlı 
patoloji yoktu. Fundoskopik muayene doğaldı. Her 
iki gözde görme keskinliği 4/10 olup tashihle art-
mıyordu. Göz tansiyonu sağda 14 mm Hg, solda 12 
mm Hg olarak ölçüldü. Schirmer testi bilateral 10 
mm nin üzerinde idi. 
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Özet 
Sistinozis otozomal resesif geçen ve kornea, konjonktiva, böb-

rek, tiroit ve retiküloendotelyal sistemde sistin kristallerinin birikmesi 
ile karakterize hastalıktır. Burada sunduğumuz, 8 ve 6 yaşında, oküler 
tutulumu olan 2 erkek kardeş hastada da yaygın korneal sistin kristal-
leri mevcuttu. Küçük kardeşte oküler tutulum olmasına rağmen göz 
şikayeti yoktu. Her 2 hastaya sistemik sistamin tedavisine ek olarak 
topikal sistamin başlandı. Bu hastalar gelişebilecek komplikasyonlar 
açısından halen pediatrik ve oftalmik izlemde tutulmaktadır. 
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 Abstract 
Cystinosis is an autosomal recessive disease characterized by 

cysteine deposition in kidneys, thyroid gland, reticuloendothelial 
system, and eyes; especially in conjunctiva and cornea. We here 
reported 2 brothers who are 8 and 6 years old age with ocular 
involvement. In the ophthalmic examination we observed diffuse 
corneal cysteine crystall deposition in the corneas of both brothers. 
Despite ocular involvement little brother did not have any ocular 
complaints. We administered topical cysteamine drops additional to 
systemic cysteamine treatment. These patients are in still under the 
control of pediatric and ophthalmic departments. 
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Ailesi 6 yaşında erkek kardeşinde de renal 
sistinozis olduğunu ancak göz şikayeti olmadığını 
belirtti. Küçük kardeşinde yapılan göz muayene-
sinde korneada ve konjonktivada yaygın sistin 
kristalleri mevcuttu (Resim 2). Đris, lens ve retina 
tutulumu yoktu. Bilateral görme keskinliği 7/10 
düzeyinde idi. Göz içi basıncı her iki gözde de 13 
mm Hg idi. Schirmer testi bilateral 10 mm’nin 
üzerindeydi. Her iki hasta da oral sistamin tedavisi 
alıyordu ancak göz tutulumu için topikal sistamin 
kullanmıyorlardı. Topikal damla formunu yurt 
dışından temin edebileceklerini bildirmemize rağ-
men hasta yakınları ilacı temin edemediler. Biz de 
Khan ve Latimer’in methoduna göre, oral tablet 
formundan steril şartlarda %0.5’lik sistamin damla 
hazırlayarak her 2 hastanın da günde 6 kez birer 
damla damlatmasını önerdik.3 Kontrollerde 
sistamin’e bağlı herhangi bir oküler yan etkiyle 
karşılaşmadık. Tedaviye başladıktan 6 ay sonra 
yapılan göz muayenesinde her 2 hastanın görme 
keskinliğinde ve kornea, konjonktivanın yapısın-
daki sistin kristallerinde biyomikroskopik düzeyde 
değişiklik olmadı. Sadece büyük kardeşte fotofo-
bide belirgin azalma oldu. Ailesi de büyük çocuk-
larının ışıklı ortamda daha uzun süre kalabildiğini 
ve ışıktan eskisi kadar rahatsız olmadığını ifade 
etti. Küçük kardeş bize ilk başvurduğunda fotofobi 
şikayeti yoktu; tedavinin 6. ayında da semptomatik 
açıdan bir değişiklik olmadı. Ebeveynden her 2 
hasta için de gönüllü rıza formu alındı. 

Tartı şma 
Sistinozis hastalığının üç klinik formu bulun-

maktadır: infantil, juvenil ve oküler form. Bizim 
her 2 hastamız da infantil form ile uyumluydu. 
Đnfantil formda kornea, konjonktiva, iris, lens, 
lakrimal bez ve retina gibi oküler dokularda tutu-
lum olabilmektedir.2 Korneal sistin kristalleri bir 
yaşında görülmesine rağmen fotofobi birinci 
dekatın sonunda ortaya çıkmaktadır.4 Oküler tutu-
lumu olanlarda en rahatsız edici semptom 
fotofobidir. Fotofobisi olan hastalar genelde kapalı 
ortamlarda kalmak ister ve dışarı çıkmak isteme-
mektedirler. Đki kardeşten küçük olanda herhangi 
bir göz şikayeti yoktu; ancak yaygın korneal sistin 
kristalleri gözlenmekteydi. Göz tutulumu olan 
sistinoziste kornea veya konjonktivada parlayan 
sistin kristalleri görülmesi patognomoniktir.  

Sistemik verilen sistamin sadece nefrotik kris-
tal oluşumunu önlerken korneadaki kristal oluşu-
munu etkilememektedir.5 Bunun nedeni: korneal 
dokunun avasküler olmasına bağlı olabilir. Korneal 
kristal oluşumunu önlemek için topikal sistamin 
kullanılması önerilmektedir.3,5 Bir çalışmada göz 
tutulumu olan 115 sistinozisli hastaya en az 1 yıl, 
günde 6-12 kez sistamin damla kullandırılmış ve 
bu hastaların %37’sinde korneal sistin kristallerin-
de azalma olduğu belirlenirken, %63’ünde önemli 
değişiklik görülmemiş.5 Bu araştırmacılar da 
sistamin damlayı kendileri hazırlamışlar. Tedaviye 

         
Resim 1. Sekiz yaşındaki hastanın korneasında yaygın sistin Resim 2. Altı yaşındaki hastanın kornasındaki yaygın sistin 
kristalleri. kristalleri. 
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yanıt alınmamasını hasta uyumsuzluğuna bağla-
mışlar. Bizim 2 hastamızda da korneal ve 
konjonktival sistin kristallerinde değişiklik olmadı. 
Bu durum tedavi süresinin kısa olmasına ya da 
damlayı düzensiz kullanmış olabileceklerine bağlı 
olabilir. Yapılan bir araştırmada, günde 4 kez 
sistamin damla kullanılmasının korneadaki sistin 
kristallerini azaltmadığı gösterilmiştir.6 Sistamin 
damlanın etkili olabilmesi için günde en az 6 defa 
damlatılması gerekmektedir.7 Günde 10 defa dam-
latanlarda belirgin düzelme kaydedilmiştir.5 Bizim 
çalışmamızda her 2 hastaya da günde 6 defa kul-
lanması önerildi. Đki hastamızda da korneal ve 
konjonktival sistin kristallerinde değişiklik olmaz-
ken, fotofobisi olan hastada fotofobide belirgin 
azalma oldu. 

Sistinozisli hastalarda retina, lens, iris ve lak-
rimal bez tutulumu da olabileceğinden ön segment, 
retina ve lakrimal bez fonksiyonları muayene edil-
di.2,7 Đki hastada da retina muayenesi doğal ve 
Schirmer testi normal sınırlardaydı. 

Sistinozisli hastalarda infantil ve erken çocuk-
luk döneminde kornea ve konjonktivada kristalin 
sistin depozitleri görülmekte ve zamanla da artmak-
tadır. Đleri yaşlarda nefrotik sistinozisli hastalarda 
iris tutulumu ve korneal komplikasyonlar oluşmak-
tadır.8 Korneal komplikasyonlar sonucu keratoplasti 
olan hastalar bildirilmiştir.2 Renal transplantasyon-
dan sonra bu hastaların yaşam süresi uzatılabilmek-
tedir. Yaşam süresi uzadığında göz bulguları da 
ilerlemektedir. Bizim hastalarımızın yaşı 6 ve 8 
olduğu için henüz bu tür komplikasyonlar oluşma-
mıştı. Göz tutulumunun ilerlememesi ve yaşam 
kalitesini artırmak için vakit geçirmeden topikal 
sistamin tedavisine başlanmalıdır. 

Sistinozisli hastalar mutlaka göz muayenesi 
olmalı ve göz tutulumu olanlar uzun süreli ve gün-
lük yeterli dozda topikal sistamin kullanmalıdırlar; 
hastalar izlemde tutulmalı ve damlayı düzenli kul-
lanmaları özellikle vurgulanmalıdır. 
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