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OZET

Keratokonus, bir¢cok hastalikla birlikteligi literatiivde gosterilmis olan bir klinik tablodur. Klinigimize ilerleyici gorme kaybi ile bagvuran
ve nistagmusu mevcut olan 32 yasinda erkek hastanin, yapilan oftalmolojik muayenesi sonucu keratokonus tanisi koyulmustur. Kornea topo-
grafisinde ortalama K degerleri sag ve sol gozde, 54.15 D ve 48.74 D olup, keratokonusu diistindiirmekte ve diger oftalmolojik muayenesi nis-
tagmus, iriste translusens ve dilatasyonlu fundus muayenesinde foveal hipoplazi, periferik fundusta hipopigmentasyon ile okiiler albinizmle
uyumlu goriiniim saptanmistir. Daha dnce okiilokutanoz albinizm keratokonus birlikteligi goriilmiis ancak okiiler albinizm keratokonus birlik-
teligi daha once rapor edilmemistir. Bu olgu sunumu keratokonus ve okiiler albinizm birlikteligine dikkat ¢ekilmektedir.
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Keratoconus and Ocular Albinism: A Case Report and Discussion of The Literature

ABSTRACT

Keratoconus is a clinical entity which can be together with multiple disorders in the literature. 32 year-old man who appealed to our clinic
with progressive visual disturbance and nystagmus was diagnosed as keratoconus with ophthalmologic examination. Averaged K values in
corneal topography were 54.15 D and 48.74 D in the right and left eyes suggesting keratoconus, other ophthalmologic examinations revealed
nystagmus, translucency of iris and foveal hypoplasia, peripheral hypopigmentation with dilated fundus examination and this apperance was
consistent with ocular albinism. Although coexistence of keratoconus and oculocutaneous albinism cases exists, there is no report about ocu-

lar albinism with keratokonus. With this case report we take attention togetherness of keratoconus and ocular albinism.

Keywords: Keratoconus, Ocular albinism

* Kastamonu Universitesi Tip Fakiiltesi Goz Hastaliklart Ana Bilim Dali, Kastamonu
** Sashik Bilimleri Universitesi Diskapt Yildirim Beyazit ESitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara
Yazisma Adresi: Ozlem Dikmetas, Kastamonu Universitesi Tip Fakiiltesi Goz Hastaliklart Ana Bilim Dali, Kastamonu

e-posta: ozlemdikmetas@gmail.com
Gelis Tarihi: 14.06.2017 Kabul Tarihi: 15.12.2017

Quick Response Kod:

Bu makaleye online erisim

R

Website: http://www.medicalnetwork.com.tr - e-posta: oftalmoloji@medicalnetwork.com.tr

Bu ¢alismanin kaynak olarak gosterimi: Dikmetas O. Sanal Dogan A. Giirdal C. Keratokonus ve Okiiler Albinizm: Olgu Sunumu ve
Literatiir Tartismasi. MN Oftalmoloji 2018;25(2):121-123

Giris

Keratokonus (KK) etyolojisi tam olarak bilinmeyen, enflama-
tuvar olmayan, korneanin santral ve parasantral stromal incelmesi
ve apikal diizensizlesmesi ile karakterize, ilerleyici bir klinik tab-
lodur.! Siklikla ergenlik doneminde, miyopi ve diizensiz astigma-
tizmaya bagl gelisen tek tarafl ilerleyici gérme bulaniklig: ile or-
taya ¢ikmaktadir.!

Albinizm sag, cilt ve gdzlerde pigmentasyon azalmasi ile (okii-
lokutandz albinizm) veya yalnizca gozlerde pigmentasyon azalma-
st ile (okiiler albinizm) karakterize bir grup hastaliktir.?

Keratokonus genellikle tek basina goriilmekle birlikte, birgok
hastalikla birlikte de goriilebilmektedir. KK ile birlikte goriilen kli-
nik tablolar sistemik veya okiiler olabilir. Sistemik olan grupta;
Down sendromu, Turner sendromu, Ehler-Danlos, Marfan, atopi,

osteogenezis imperfekta, mental gerilik ve uyku apnesi sayilabilir-
ken, okiiler grupta vernal keratokonjonktivit, mavi sklera, aniridi,
ektopia lentis, Leber’in konjenital amarozisi, retinitis pigmentosa
ve goz kasima yer almaktadir.’ Ancak KK ve okulokutandz albi-
nizm birlikteligi nadiren goriilebilmektedir.>

Bu ¢aligmada, literatiirde ¢ok fazla bildirilmeyen KK ve okiiler
albinizm birlikteligi olan bir olgunun tartisilmasi amaglanmistir.

Olgu Sunumu

Ilerleyici gorme bulanikligi ile klinigimize bagvuran 32 yasin-
daki erkek hastanin yapilan oftalmolojik muayenesinde Snellen
eseli ile sag goz gorme keskinligi -0,25 -4,75 aks 28 ile 0,1 ve sol
g6z gorme keskinligi +4,75-2,75 aks 167 ile 0,15 oldugu gortil-
miistiir. Korneal topografi (Sirius, Costruzione Strumenti Oftal-
mici, Florence, Italy) bulgularina bakildiginda keratometrik ortala-
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ma K degerleri sag gozde 54,15 D ve sol gozde 48,74 D, topogra-
fik astigmatizma, en ince kornea kalinlig1 ve 6n kamara derinligi
sag gozde 4,85 D, 375 um ve 3,57 mm sol gozde ise 5,12 D, 416
pm ve 3,45 mm olarak saptanmistir (Resim 1). Yapilan biyomik-
roskopik muayenesinde her iki gbzde korneada incelme ile hori-
zontal ve vertikal komponentleri igeren pendiiler nistagmus, iriste
hipopigmentasyon (Resim 2) dilatasyonlu fundus muayenesinde
ise albinoid fundus, periferde goriiniir koroidal damarlar oldugu
goriilmiistiir (Resim 3). Nistagmus nedeni ile fiksasyonu zayif
olan hastanin yapilan fundus optik koherans tomografi (OKT)
(Optovue, Fremont, California, USA) verilerinde retinada hipopla-
zi oldugu goriilmektedir (Resim 4). Fizik muayenede ise sa¢ ve
ciltte albinizmi disiindiirecek renk degisikligi saptanmamustir.
Hastanin herhangi bir aile oykiisii bulunmamaktadir. Dermatoloji
boliimiine okiilokutandz albinizm agisindan danisilan hastanin her-
hangi bir cilt bulgusu saptanmamasi nedeni ile tanimiz KK, okiiler
albinizm birlikteligi ile uyumludur. Literatiirde simdiye kadar bu
iki hastaligin birlikte oldugu ¢ok az olgu bildirilmistir.

Resim 1: Korneal topografik veriler, A: Sag goz korneal topogra-
fik veriler, B: Sol goz korneal topografik veriler

Resim 2: Olgunun biyomikroskopik én segment goriiniimii

Resim 3: Periferal fundusta belirgin gériilen hipopigmentasyon
alanlart ve koroidal damarlar, A: Sag goz, B: Sol goz

Resim 4: Nistagmusu nedeni ile fiksasyonu zayif olan hastanin fun-
dus optik koherans tomografi goriiniimleri, A: Sag goz, B: Sol goz

Tartisma

Keratokonus, semptomlari hastaligin evresine gore degisken
olan bir klinik tablodur."-¢ Erken dénemde higbir belirti vermezken
ge¢ donemde ciddi gérme kayiplarina neden olabilmektedir. Bu
nedenle erken tani1 koymak ve tedaviyi dogru yonlendirmek énem
tasimaktadir. KK hastaligmimn ilerleyici olmast ve degisken klinik
tablolarla ortaya ¢ikmasi hastalifin etyopatogenezi ile ilgili ¢ok
cesitli caligmalarin yapilmasina zemin hazirlamistir.%” Ancak
KK’nin etyolojisi tam olarak agiklanamamakla birlikte yapilan ca-
lismalarda pozitif aile dykiisii lizerinde durulmaktadir.® Klinik goz-
lemler, topografik calismalar ve keratokonus hastalarinin aileleri-
nin segregasyon analizleri keratokonus hastaliginda genlerin bii-
yiik bir rol oynadigini gostermektedir.®® Aile ¢alismalarinda KK
olan bireylerin aile fertlerinde de santral korneal kalinligin azaldi-
81 goriilmiistiir.® Ozellikle genetik calismalarda yara iyilesmesin-
den sorumlu olan TGFB yolaginda ve FOXO1 ve FNDC3B de tek
gen polimorfizmleri tanimlanmistir.®® Bu nedenle hastaligin etyo-
lojisine yonelik yapilacak olan genetik analizler bizim bu konuda-
ki becerilerimizi artiracaktir. KK ile birlikte siklikla goriilen
Marfan sendromunu etyolojisinde de TGFB yolagindaki mutas-
yonlar yer almaktadir.” Yine goz kasimasi olan hastalarda KK’un
daha sik goriildiigii bilinmektedir bu konu ile ilgili yapilan etyolo-
jik calismalarda proteolitik enzimlerin ve gdzyasi matriks metal-
loproteinazlarin (MMP) artmig oldugu saptanmistir.'® Buradan yo-
la ¢ikarak KK’nin etyolojisinin aydinlatilmasinin aslinda eslik
edebilecek olan hastaliklarin tahmin edilmesini kolaylastiracagini
diisiindiirmektedir. Bu olgu sunumunda KK’nin albinizmle birlik-
teligi izerinde durulmaktadir.> Woodward ve ark.’? KK ile sistemik
hastaliklar ve sosyodemografik faktorler arasindaki iligki iizerinde
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caligmislar ve yapilan karsilagtirmalar sonucu Down sendromu,
uyku apnesi ve astim ile KK birlikteligi arasinda anlamli iligkili
bulunmustur. Ancak okiiler albinizm, yapilan KK ve eslik eden
hastaliklar1 inceleyen caligmalarda bildirilmemistir. Okdiler albi-
nizm genellikle hayatin ilk 3 ayinda gelisen infantil nistagmus ile
karakterize melanozom sentez hastaligidir. Genetik analizlerden en
¢ok bilinen X’e bagl gegistir.? Etkilenen erkeklerin %90 dan fazla-
sinda GPR143’iin patogenetik varyantlar1 goriilmektedir.? Pasztor
ve ark.* 58 yasinda bilateral okiilokiitan6z albinizm ve KK mevcut
olan bir olguda keratoplasti ile kombine katarakt cerrahisi tanimla-
mislardir. Rao ve ark.’ yine benzer bir olgu olan 50 yasinda bilate-

ral KK ve okiilokiitandz albinizm olan bir olgu tanimlamislardir.
Ancak literatiirde tek basina okiiler albinizm ve KK birlikteligini
gosteren olgu tanimlanmamistir. Gerek KK gerekse albinizm gene-
tik gegise sahip olan klinik tablolardir. Daha 6nce de belirtildigi gi-
bi ¢aligmalar bu hastaliklar i¢in karmagik etyolojiler tanimlamigtir
ve multifaktoriyeldir. KK gibi karmasik etyolojiye sahip bir hasta-
ligin tedavisinin dogru yonlendirilebilmesi i¢in patogeneze yonelik
hipotezler gelistirilebilmesi gerekmektedir bunun igin eslik eden
hastaliklarin bilinmesi ortak bir patogenez olabilecegi i¢in 6nem ta-
simaktadir. Bu nedenle halen KK’nin etyolojisinin gelistirilmesine
yonelik yeni aragtirmalar siirdiiriilmektedir.
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