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Tip 3 Gaucher Sendromlu Olguda
Anormal Sakkadik G6z Hareketleri ve
Ezotropya

Abnormal Saccadic Eye Movements and
Esotropia in a Patient with
Type 3 Gaucher Syndrome: Case Report

OZET Gaucher hastaligi, lizozomal glukoserobrosidaz enzim eksikligine bagl gelisen retikiiloen-
dotelyal sistem (RES) hiicreleri i¢inde glukozilseramid birikimiyle karakterize, otozomal resesif ge-
¢isli bir depo hastaligidir. Tip 1 kronik nonnéronopatik tip, Tip 2 akut infantil néronopatik tip, tip
3 juvenil tip ya da subakut néronopatik tip’tir. Tip 3 goz tutulumu agisindan literatiirde horizontal
bakis anomalileri, konjenital okiillomotor apraksi, sasilik, beyaz retinal infiltrasyonlar ve miyopi
tarif edilmistir. Bu ¢aligmada, Tip 3 (subakut néronopatik tip) Gaucher hastalig: tanis1 almig olan 10
yasindaki erkek olgumuzdaki yiiksek miyopi, ezotropya ve anormal sakkadik goz hareketleri de-
gerlendirilip uygulanan tedavi yaklagimimiz sunularak, bu grup hastalarda literatiirde tarif edilmis
goz bulgular1 gozden gegirilmistir.

Anahtar Kelimeler: Gaucher hastalif1; ezotropi; segirmeler

ABSTRACT Gaucher disease is an autosomal recessive lysosomal storage disease, characterized by
glycosylcerebroside deposition in reticulo-endothelial cells, due to deficiency of lysosomal gluco-
cerebrosidase enzyme. The syndrome is classified in three subtypes: Type 1 chronic nonneurono-
pathic, Type 2 acute infantile neuronopathic and Type 3 juvenile or subacute neuronopathic. Ocular
involvement in Type 3 has been reported to include horizontal version anomalies, congenital ocu-
lomotor apraxia, strabismus, retinal infiltrates and myopia. We report our treatment approach in a
10 year old case with a diagnosis of Type 3 (subacute neuronopathic type) Gaucher’s disease pre-
senting with high myopia, esotropia and abnormal saccadic eye movements and review ophthal-
mological findings of this disease in the literature.
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aucher hastalig, retikiiloendotelyal sistem hiicrelerinde glukozil-

seramid birikimiyle karakterize, glukozilserebrosidaz enzim ek-

sikligi sonucu meydana gelen bir hastaliktir. Tip 1 kronik
nonndronopatik tip, Tip 2 akut infantil néronopatik tip, Tip 3 juvenil tip
ya da subakut néronopatik tip’tir.! Tip 3’te goz tutulumu agisindan, lite-
ratiirde horizontal bakis anomalileri, konjenital okiillomotor apraksi, sasi-
lik, beyaz retinal infiltrasyonlar ve miyopi tarif edilmistir.?
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OLGU SUNUMU

Her iki gozde ii¢ yil 6nce baglayan ice kayma sika-
yeti ile klinigimize getirilen 10 yasindaki erkek
olgu, dort y1ldir Gaucher hastalig1 nedeni ile enzim
replasman tedavisi almakta idi. Oftalmolojik mua-
yenede gorme keskinligi sag gozde 5/10 (sikloplejili
-10,50 -1,00=20 diizeltme ile), sol gozde 6/10 (sik-
loplejili -10,00 -1,50=130 diizeltme ile) diizeyinde
idi. Ortoptik muayenede, gozlik ile yapilan
prizma testi ile 6l¢tilen alternan 25 prizma dioptri
ezotropya, her iki gozde 2+ disa bakis kisithlig
mevcuttu (Resim 1A). Bilateral sakkadik goz
hareketlerinde yavaglama ve fiksasyon i¢in fazla
g6z kirpma hareketi gézleniyordu. Olgunun saga
déniik bag pozisyonu mevcuttu. On segment ve
fundus muayenesi bilateral dogaldi. Olgumuzda
ezotropya yiiksek miyopi ve motilite kisithlig ile
beraber bulunmakta idi. Bu bulgularla glob biiyii-
mesine bagh fitiklasmanin da etiyolojik faktor ola-
bilecegi diistiniilmesine ragmen, kaymanin diistik
acili ve kisithiligin minimal olmasi nedeni ile 6nce-
likle mediyal rektus geriletme cerrahisi planlanda.
Istenilen ¢ocuk hastaliklar1 konsiiltasyonu sonucu
hastaliginin stabil seyirde oldugu, genel durumu-
nun operasyona engel olmayacag bildirilen olguya
bilateral mediyal rektus kaslara 4,5 mm geriletme
ameliyat1 uygulandi. Postoperatif birinci hafta, bi-
rinci ay, d¢linci ay ve altinci ay kontrollerinde
hasta primer pozisyonda ortoforik ve bas pozisyonu
ve disa bakis kisithliginda kismen diizelme gozlen-

mekle beraber takip zayiflig1 devam etmekte idi
(Resim 1B).

TARTISMA

Gaucher hastalig1, otozomal resesif gecis gosteren
retikiiloendotelyal sistem hiicrelerinde glukozilse-
ramid birikimiyle karakterize, glukozilserebrosi-
daz enzim eksikligi sonucu meydana gelen bir
lizozomal depo hastaligidir. Insidansinin 1/100 000
oldugu tahmin edilmektedir. Ulkemizde yapilan
bir ¢aligmada ise 2,3/1 000 000 siklik tespit edil-
migtir.!

Literatiirde enzim replasman tedavisi alan has-
talarda goz bulgularinda diizelme tarif edilmistir.
Olgumuz basvuru esnasinda dort yildir bu tedaviyi
almakta ve sistemik bulgular ile beraber goz bul-
gular da stabil seyir gostermekte idi. Literatiirde
yeni tedavi ajanlar1 da denenmeye baglanmigtir. N-
Butyldeoxynojirimycin (miglustat), bu amagla kul-
lanilan alternatif bir ajandir.?

Kayma, sakkadik baglama bozuklugu ya da ya-
vaglama gibi okiilomotor belirtiler hastaligin néro-
lojik bulgularindan yillar 6nce ortaya ¢ikabilir. Tip
3 Gaucher hastaliginda en sik goriilen defekt, ho-
rizontal sakkadik baglama bozuklugu ve sakkadik
yavaglamadir. Bunlarin klinik olarak, ¢ok agir ol-
madiklar: siirece, taninmasi oldukca zordur ve
genellikle kalitatif olarak tarif edilir.*” Biz de ol-
gumuzda kalitatif olarak tarif edebildigimiz yavas
sakkadik goz hareketleri saptadik ve bulgularda
postoperatif donemde diizelme gozlemedik.

RESIM 1: A) Olgunun preoperatif gériintiileri, B) Olgunun postoperatif altinci ay gortintileri.
(Renkli hali icin Bkz. http://www.turkiyeklinikleri.com/journal/oftalmoloji-dergisi/1300-0365/)
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