st w0 Urakya Universitesi Tip Fakilltesi
a Dergisi : 3(3): 211 — 219. 1986

-~ . ' ) |. ) I - - . . ' - - 1] 0 '
- . . - . . cear ¥ . : . : 1 . e
i 3 [ B o . P ';L:" oS Ve o S . . R R . F . ~ oy oa o l L T e
-, k' t - . L K i r i ' ; . . . a _ - . ' 1 . o y Lo . - _ I_I , | N ,I -, E . ] . H - . -r ] .o K I : * ‘1 -\.; .

. . - o . . - - s LI T ' - - S ' .o . L ) . ) . " ) L] - ' o ar
) A R ‘ R .. ) . ; ‘ . . - AR
PO i L. =, . £ 1 . i ; L - - S ";_ . . . S : - E:i 1 . ) 'L S - ' S . . . T -
_ . ' . . b

N .:'.-ls '_:l.]-l _1"_'_- ' -_-|_. _'I".: '..'|__'_'_'- __. . : 1 :__"'I < oy . _-Lr-".;!'. .
A P L SR T . vaan T LI

N sEN’GL 8, EﬂDAb

* Trakya Univ. Rektorliigii. Goz Hastaliklann Uzmami. EDIRNE

b Ifnk Umv T:p Fak. Gazg H,astahklaq Anabdim Dakh. @Fﬂ!ﬂ Ui@' #og. ; r)
ED RNE

OZET:

Lens subluksasyonlar: zoniillerin zayifladigi veya koptugu haller de gorhiur Lens yu-
kari, agagi veya herhangibir yone yer degistirir veya rotasyon yapabilir. =~

Subluksasyonlar “Herediter, travmatik veya spontan “olabilir. .-

Herediter subluksasyonlar ise sistemik ve okiiler anomaliler. ile¢ birlikte veya: izole ano-
mali olarak gorilebilir.

Bu yazida herediter lens 'ek'tbbilleri' ile birlikte gﬁlriil'e'h okiiler ve kl'iriik:-bﬁlgﬁla-r Sul-

nulmustur. | |
S R N S VIR A S PR S Y U R S S R 1
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SUMMARY :
HEREDITARY ECTOPIA LENSES

Subluxation of the lens occurs when zonular fibers are weaken or broken. The lens
is displaced upward, downward or to one side, or may be tilted.

Subluxation of the lens may be hereditary, traumatic or spontanemi.

Hereditary form may assocnated with systemic or. ocular abnormalities or appear as
an isolated anomaly,.

In this review the ocular and clinical findigs are presented m the hered;tary ectopla
lentis. |

Herediter lens luksasyonlan okiiler®' wveya sistemik ‘anomalilerle : bir-
likte": * 3 4.8, 8. %, 5. 10. 1. 3. 18 glahildigi gibi izole anomali® ' olarak da goridebilir.

IZOLE ANOMALI

- Bu:guruptaki lens ektopileri kon]emlal' ve geg donemde. oln.san' ektopder
olarak s:mﬂanablli!' ' e -
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~'N. SENOL, 8. ERDA

- Konjenital olanfar erken yagta giiriilmcleriyle MARFAN sendromuna ben-
zerler’. Bilateral ve simetriktirler. Luksasyon genelhrkle yukari ve temporaledir.
Otosomal dominant gecerler’. ek PR CALT WY UTO

 Geg donemde sponan ortaya gikanlar herhangi bir yasta goruleblhrler Luk-

sasyon asafi dogrudur. Katarakt ve dekolman ]‘lSkl konjenigal olanlqdajkl gibi
fazladmr’.

OKULER ANOMALILERLE BIRLIKTE GORULEN LENS EKTOPILER]
Bu gruptaki anomaliler : |
. Pupilla ektopisi, oval veya slit seklinde pupilla’,
Lens kolobomu®,
~ Glokom’,
Katarakt’,

Retina dekolmant’,

S o =

Aviridi" olarak simiflanabilir. Resesif gegighidirler”.

SISTEMIK ANOMALILERLE BiRLIKTE GORULEN LENS EKTOPILERI
Bu guruptaki sendromlar :

Marfan Sendromuy' % 3 %8 7 811 12,13, 15
Homosistiniiri" > 3 4 5 6 7.8 10. 11, 12,13 | |
Weill Marchessani Sendromu?’- 3 8 7. ¢ .13, 24,18, .. =
Ehler - Danlos Sendromu' ?,

Sturge - Weber Sendromu' ?,

Crouson™ ?,

Rieger Sendromu’,

Dwarfizm’,

o NS RE LN -

Oxycephaly’, .
Polydactyly’, R

L T
— O

. Mandibulofacial Dysostosis™?, = = R AT
Siilfitoksidaz eksikligi' ", I
. Prandler Sendromu’,

ok
W b

14. Sprengel Sendromu’ olarak siralanabilie. RS A

Asagida, sayilan sendromiar icinde Oftalmn]ojide en sﬂt gﬁﬂilen ilk iiclin-.
den sozedilecektir. SR TS

212



HEREDITRE LENS EKTOPILER!
MARF AN SENDROMU

Kardiyovaskiiler anomaliler, okiiler anﬁmahler ve kas M mtami mma
lileri bu sendromun triadini tegkil eder™™®,

Cesitli sistemlere ait bulgular agagida siralanmigtir.
Iskelet - Kas Sistemi Anomalileri :
Arﬂkflﬂdﬂktilia' 5.7, 18
Uzun ekst.rem iteler™ 1> 2,
Asiri mobil eklemler® 7 1 1,
Sternal deformiteler"" 1
N _.quoskolyozf' o
Subkutan yag dokusu azhgl, .
Bozulmus iist segment / alt segment orant’,
Yiiksek damak®,
Uzun boy> ®,
Agik kol mesafesmm boydan fazla oiusu .
| __"Prognatism“, IR S
~ Ince uzun yuz o
' Pectus ckscavatum ,
Pectus carinatum®.

Kardi yovask.&ler anomaliler :

Hastalarin 1/4 iinde mevcuttur.
Kardiyopati',

* Aortik dilatasyor’, -

~ 'Disekan aort ammzmam‘ 9,
Mitral regiirjitasyon” '
Assandan aortada medla dejeneresanm
‘Mitral yetmezligi®.

Urogenital sistem anomalileri :

Kﬁglik mobil bobrckler", N

Slk yiyeh)nefnt ataklan » - L
Uraﬁer tlil‘lﬂ'l” e e
Epldermal snalm" '
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Solunum Sistemi Anomalileri® :

214

Anormal lobulasyon, .

Kistik malformasyon,

Kismi aplazi,

Progresif amfizem,

Fibrozis (sebebi belli olmiyan).

anomalileri :

Mikrosferofaki (nadir)’ ' °,

Lens luksasyonu (siklikla iist temporale)’,

— % 70-80 vakada luksasyon gorilir. Vakalarin % 50 smdc ektopl
i)k 5 yasta mevcuttur’®. Bilateraldir’>. Lens % 3 vakada wtre lgmc,

% 3 vakada on kamaraya lukse 1::«Iurﬁ

Katarakt®,
Lentikiiler ve aksiel miyopi®,
Retina dekolmans®™ ', _ - | |
— Afaklarda ortalama 7 yilda dekolman meydana geldigi ve bunun
vitresu kaybt ile ilgili olabilecegi yayimlanmigtir®. Ayrlca perlfenk

Lattice dejeneresans, ve vitre igine lilkkse lensli vakalarda traks:-
yonel faktorler retine dekolmami nedenleri olarak yazilmgtir.

Sagihk™ ¥,

Ptozis',

Mavi sklera®,
Sekonder glokom™ ™ °,

— Inverse pupiller blok, a¢1 kapanmasi, agida mezodermal displazi,
vitreus igindeki lense bagh irkilti salgilama glokomun nedenleri
olarak sayilabilir.

Megalokornea®,
iris dilatator kas hipoplazisi” **
Periferal pigmenter retinopati',
On kamara acis1 anomalileri® ™ *3, _
— lnmatiir silier cisim, % 75 vakada kalm trabekulum behrs:z

Schwalbe, iris silier cisim yapisma yeri anoma‘llleri uzun fris’ pro-
sesleri, iris kokii kisfleri, periferal iris tepelerf, pektin' ligaman

goriilebilir.



HEREDITBR 1LENB EETOPILERI

Laboratuar : Ry

Radyolo jik olarak yaygm osteoporoz, lomber vertebralardi ‘koHaps goriiliir.
Serum mukoproteinleri azalmigtir. Idrarda hidroksiprolin agtmstr. Kostal
kartilajlarda kondroitin sulfat/kerato sulfat orami bozulmustur.

Etyolaﬁ

_'I

Mole"kdier defekt bulunamamlsw' Asat mukopohsakkarul mctabelmnam
Iﬁqzul;tugu dusﬁnulmektcdlr ' . .

TEDAVI*

e

Ortopedik destek gereklidir.
Dissekan aort anevrizmasinda prognoz kotiidiir.

Katarakt, glokom, on kamaraya lens dislokasyonu halinde faydansn earar-
dan fazla olacagina kanaat getirdikten sonra cerrahi miidahale yapilmalidir.
Operatif vitreus kaybi, postoperatif iris prolapsusu, kornea &demi, posto-
peratif hifema, postoperatif persistan iritis, afak dekolman sik gorilen komp-
likasyonlardandir. Lens ckstraksiyonu gereklyorsa uygun vakalarda dissiz-

= yun asplraﬂysﬂn yonml oneﬁlmektedtr

o ? . ' .o ] l gl

HOM!)SETINUM

Homosnstmun bl[‘ ammoasu metabohzmam bozuklugudur “Cystathyomne

Synthetase™ ekmkhgme bagh oiarak idrarda ve kanda homosmtem prekur-
sorleri birikir®. BT T A o

Hastalarin % 50 si fenotip olarak MARFAN Sendromuna benzer”. {skelet

anomalilen, kardlyovaskulcr bozukluklar, okiiler anomaliler bu hastahgm
triadini tegkil eder™

Bulgular asagida stralanmugtir : R

Iskelet ve kas sistemi anomalileri :

UZUI] boy ) | SEPIE TR S T
Bozulmus iist segment/alt,_ segment orant’, ; ..., . . oy
Kifoskolyoz" °,

Yaygin osteoporoz® * 7,

Vertebral kollaps®,

Genu valgum*’,
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Deforme sternum’,

Kardiovaskiiler sistem :

Orta boy arter ve venlerde tromboz egilimi® (ozellikle damar ln]ekmyonlarl

ve genel anestezi ile artiyor), tromboembolik olaylara bagh akcnger infarkts,

miyokard infarkti, serebral emboli, intermittan topallama sik gorulen komp-
likasyonlardir.

Deri ve saclar :

Malar kwizarikhk® ™ 1
Ciltte kuruluk’,

Kiriigan seyrek saglar™ ¥.

Goz anomalileri :

Lens cktopisi (% 90 vakada)’,

Vakalarin 1/4 iinde lens luksasyonu 1lk 5 yasta mevcuttur’. Dlslokas- '
yon genellikle ayag1 nazaledir. Lensin mobil olmas: dolayis: ile glokom
egilimi fazladir. Vakalarin 1/4 iin de total dislok_asyon., goruliu".

Bunlarin % 14 i vitre igine, % 19 u on kamaraya likse olmust_ur“. '

" Glokom (MARFAN’a gore insidanst yiiksck) -

Retina dekolmani (MARFAN ile insidans: esit)’,

- Miyopt’,

Sagnlik“,.

Katarakt®,

Sferofaki (nadir)?,

Periferik retinal dejeneresans®,

Optik atrofi',

Santral retinal arter tikanmasi!, goriilebilir.

ON KAMARA ACI ANOMALISI YOKTUR®".

Diger anomaliler :

216

Herni’,
Hepatomegali',



- HEREDYT'RR LENS ERKTOPILER

Spastik parapleji®, _ e g e
-~ Konviilziyoniar®. R T O UL IS SUREE I N A SR BRNUER S FRTR DU
| Genellikle mental fetard mcvcutmr‘* 13_ BT E  H L P e T RS
1drarda homosistin, metyonin artar’, BNV L
Idrarda nitraprussid test'; idrat ve ksuda aminoasit abktmfmm dug-
nostiktir. -
Etyoloji :

Cystathyonine Synthetase eksmkhgmc bagh bl[‘ ammoasnt metabohzmas:
bozuklugudur. - TR

TEDAVI :
Piridoksin destekli, metyoninden fakir, sisteinden Zéhgin 'diyeti ﬁnefi.lmek-
tedig® ™ 13 o o
Cerrahi gmslmden ozellikle GENEL ANESTEZI den kagmllmalldu'

‘Tromboembolik fenomen, operatif komplikasyonlar, afak . dekolman (ope-
rasyondan o__rtal_a-ma 6 yil sonra) cn stk gorilen komphka_sanlqrdlr -

WEILL - MARCHESSANI SENDROMU

1932 de MARFAN sendromu olarak yayinienan 8 vakamn biri boy ve cl-
lerinin kisaligr ile dikkati cekmis'® ve 1939 da . MARCHESSANI MARFAN
sendromunun tam tersi fcnotlp gostcren sendromu tarif etm:gtlr

MARFAN “hlpoplamk mezodermal dlsgenems olarak adlandlrlhrken bu
sendrom da “hiperplazik mezodermal disgenezis” olarak dusunulur MARFAN

sendromu 've HOMOSISTINURE we glire cok' madir gonitlér.

Bu sendromda gorlilen bulgular’ a;aﬁ:dﬁ mra!ﬁﬁmlsm
Iskelet ve Kas Sistemi :

Klsa boya. 7. 8, 13, 14, 15
Kisa ekstremiteler’, CE t
m ﬁhhﬂ lﬁﬂ paﬂna‘k‘hl’m%& N :‘h_' o PR S P I

13, 15

Fig1 gogiis™
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Belirgin eklemler®,

Eklemlerde pasif ve aktif hareket kisithhgt”
Subkutan doku fazlaligi®,
Brakisefali®,

Karpal kemiklesmede gecikme®
Burun kokiinde basikhik™.
‘Vaskiiler, iiriner, mental bozukluk genclhkle YOK tur’.

'lﬂl.l

313

o an

Goz anomalileri :

_M1I\ri[)sfemfal-:l"r 8, 14

— Lens gapl 7 mm (normalde 9 mm)

— Lens sferiktir.

Progresif miyopi® ™,

Asagtlens d:slokasyonu
' "Uzamts zoniiller®,
Katarakt“
Glokom®,
- Mlkrokoméa
Mega‘nkomea
Skleral stafilom®,
Korioretinal dejeneresans®,
. On segment mezoderm disgenezisi®,
- On kamara agl aﬁomalileri“.

Etyoloji : Tam olarak bllmmemektedlr Mezodermal doku hastalig ol_arak
duwnulmektedn‘ o - o

Tani : Goz bulgu[an ve iskelet sistemi bulgulan ile klmﬁ olarak konur,_:_,

Sadece tipik iskelet sistemi tastyicilart olabilecegi yayinlanmugtir’.
Gegis : Resesif veya dominant olabilir’.

TEDAVI :

Komplikasyonlara yoncliktir. Glokom miyotiklere iyi cevap vermedigi igin
periferik iridektomi, katarakt da operatift komplikasyonlar ¢ok oldugu igin .dis-
sizyon aspirasyon yontemi oOnerilmektedir®. |
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