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Olgu Sunumu

Retinal Distrofili Hastada Senior Loken Sendromu

Senior Loken Syndrome in a Patient with Retinal Dystrophy
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Nefronofitizis son donem bobrek yetmezligine yol acan
otozomal resesif kalitilan kronik tubulointersitisyel nefritle
karakterize bir hastaliktir. Nefronofitizis siklikla bobrek
dust organ tutulumlart ile iliskili olabilir. Retinitis pigmen-
tosa ile nefronofitizisin birlikte oldugu durum ise Senior
Loken sendromu olarak adlandirilmaktadir. Bu olgu nadir
goriilmesinin yaninda bobrek bulgularimin aksine goz bul-
gulart ile bagvurmast nedeniyle ve retinal dejenerasyon ile
basvuran hastalarda bobrek patolojilerinin arastirilmasi-
nin onemine dikkat cekmek icin sunuldu.

Anahtar kelimeler: retinitis pigmentosa, nefronofitizis,
Senior Loken sendromu

ABSTRACT

Nephronophthisis is a disease characterised with autoso-
mal recessive hereditary chronic tubulointerstitial nephritis
which leads to end stage renal failure. Nephronophthisis
may generally be affiliated with extrarenal organ involve-
ments. The condition where retinitis pigmentosa and neph-
ronophthisis are seen together is called the Senior Loken
Syndrome. This case is rarely observed, however it is pre-
sented for drawing attention to the importance of researc-
hing renal pathologies in patients presenting with retinal
degenerationi because the patients seek help for their eye
symptoms, rather than renal symptoms.

Keywords: retinitis pigmentosa, nephronophthisis, Senior
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GIRIS

Nefronofitizis otozomal resesif kalitilan idrar konsant-
rasyon defekti ile seyreden, siddetli anemi ve biiylime
gelisme geriliginin oldugu, ilerleyici bobrek yetmezli-
8i ile seyreden bir hastaliktir. Hastali3in olusumundan
2. kromozomun uzun kolu iizerinde yer alan ve nefro-
sistin adli proteini kodlayan NPHP genindeki mutas-
yonlar sorumlu tutulmaktadir. Bobrek yetmezligi teda-
vi edilmezse genellikle yasamin 3. dekatinda 6liime
yol agar . Ik bulgu bobregin konsantrasyon yetene-
gindeki bozulmaya baglh gelisen poliiiri ve polidipsi-
dir. Genelde cocukluk yas grubunda baslar. Odem ve
hipertansiyon nadir goriiliir. Kortikomeduller bolgede-
ki bobrek kistleri hastaligin ilerleyen donemlerinde
olusur @. Senior-Loken sendromu nefronofitizis ve
retinal dejenerasyonun birlikte oldugu bir durumdur.

Diinya capinda prevelans1 1/1000000 olarak bildiril-
mistir. Retinal lezyonlar infantil baglangi¢li agir retinal
distrofi (Leberin konjenital amarozisi) ya da daha tipik
olan ve daha hafif seyreden retinitis pigmentosa sek-
linde olabilir .

OLGU SUNUMU

Retinitis pigmentoza nedeniyle goz hastaliklari klini-
ginde takip edilen 13 yaginda erkek hasta optik disk
odemi nedeniyle klinigimize damgildi. Oykiisiinden
dogumdan itibaren gozlerinde kayma yakinmasi
oldugu, bunun i¢in 3 yasinda gozliik kullanmaya
bagladig1 6grenildi. Ayn1 donemlerde gece gormede
azalma yakinmasi baglayan hastaya 6 yasinda retini-
tis pigmentoza tanisi konulmug ve 12 yasinda optik
disk 6demi tespit edilmis. Soyge¢cmisinde 3. derece
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Resim 1. Hastanin retinal bulgulari.

Resim 2. Hastanin bobreklerindeki Bosniak tip 1 basit kist goriintiisii.

akraba evliligi mevcut. Kirk kg (10-25P) agirliginda,
159 cm (50-75P) boyunda olan hastanin tansiyonu
100/65 mm/Hg (25-50 P) ol¢iildii. Fizik muayenesi,
g0z bulgulart disinda normaldi. Dilatasyonlu fundus
muayenesinde her iki gozde optik diskte 6dem, yay-
gin pigment epitel diizensizligi, kemik spikiilii tarzin-
da pigmentasyon vardi (Resim 1).

Laboratuvar incelemelerinde tam kan sayimi, biyo-
kimyasal parametreleri, arteriyel kan gazi, tam idrar
tahlili (Dansite 1015, pH 7,5), 24 saatlik idrar mikta-
11, 24 saatlik idrarda protein (0,099 g/24 saat) ve
elektrolitleri normal bulundu. Optik disk 6demi nede-
niyle daha 6nce g¢ekilen kraniyal manyetik rezonans
(MR) goriintiilemede araknoid kist diginda patolojik
bulgu saptanmamisti. Batin ultrasanografisinde her
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iki bobrekte cok sayida degisik boyutlarda kortiko-
medullar kistlerin izlenmesi tizerine Senior Loken
sendromundan siiphenilen hastanin iist batin manye-
tik rezonans incelemesi istendi. Cekilen MR’da, her
iki bobrekte en biiyiigii sol bobrek orta zonda 16 mm
capinda olmak tizere cok sayida Bosniak tip 1 basit
kistler izlenmekteydi. Kistlerde intravendz kontrast
madde sonrasi tutulum saptanmadi (Resim 2). Bu
olgu icin aileden ‘’bilgilendirilmis olur formu™ alin-
muagtir.

TARTISMA
Renal kistik hastaliklardan ilk olarak Smith ve

Graham 1941 yilinda, Fanconi ise 1951 yilinda s6zet-
migtir. Juvenil nefronofitizi ve retinal dejenerasyon
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birlikteligi ise 1961 yilinda Senior ve Loken tarafin-
dan tanimlanmustir ¥+ Senior Loken sendromu tiim
nefronofitizis olgularinin yaklasik olarak %10-15’ini
olugturur. Ayrica renal displazi-korliik, herediter
renal- retinal sendrom ve renal-retinal displazi ola-
rakta bilinir. Retinitis pigmentosa, okuler motor
apraksi, optik disk kolobomu, sereballer vermis apla-
zisi, karaciger fibrozu, kranioektodermal displazi,
asfiktik torasik displazi en sik eslik eden bozukluk-
lardr.

Bobrek tutulumu kronik tubulointerstisyel nefrit ile
karakterizedir. Ikinci dekadda son donem bdbrek
yetersizligi ile sonuclanabilir. Kiz ve erkek cocuklari
esit olarak etkilemektedir ‘9. Hastaliga NPHP
genindeki 8 farkli mutasyon neden olabilir ”. NPHP1
olgularin % 25’inde sorumlu gendir. Bir ile 18 yas
arasinda baglayabilen Senior Loken sendromunun
baslangi¢ yasina gore siddetli infantil, juvenil ve ado-
lesan olmak tizere 3 klinik varyanti bulunmaktadir .
Bobrek fonksiyonlarinda bozulma idrar konsantras-
yon yeteneginde azalma ile baglar, sonrasinda poliiiri,
polidipsi ve eniirezis gelisebilir. Hastalik ilerledikce
son donem bobrek yetmezligi genellikle 20 yastan
once gelisir ©. Hastamizin idrar dansitesi ve diger
renal fonksiyon testleri normaldi. Bu evrede tani kon-
mas1 renal fonksiyonlarin korunmasi ve bobrek yeter-
sizliginin progresyonunun geciktirilmesi i¢in olduk¢a
onemlidir. Renal ultrasonografik bulgular normal
olabilir ya da renal parankimde ekojenite artig1, kor-
tikomediiller farklilagsma kaybi, bobrek boyutlarinda
kiiciilme veya kortikomedullar kistler goriilebilir ®.
Olgumuzun renal kist acisindan incelenmesinde, her
iki bobrekte en biiyiigii sol bobrek orta zonda 16 mm
capinda olmak iizere ¢ok sayida Bosniak tip 1 basit
kistler izlendi.

Okiiler tutulum c¢esitli sekillerde olabilir. Erken
donemde Leberin konjenital amarozu veya ge¢ bas-
langich tipik retinitis pigmentoza seklinde olabilir.
Retinitis pigmentosa kemik spikiilleri tarzinda pig-
mentasyon ile karakterizedir ve periferden baslaya-
rak tiim retinay tutabilir ©. Diger goz bulgular ara-
sinda katarakt, Coat’s disease ve keratokonus bulun-
maktadir. Hastalik ¢ocukluk ya da erken ergenlikde
baslar; gece korliigii ve gorme kaybi ile sonuglanabi-
lir. Olgumuzda oldugu gibi gece korliigli gelistikten
sonra yapilan fundus muayenesinde kemik spikiilleri
tarzinda pigmentasyon artigt goriilebilir. Daha nadir

olarak bazi olgularin beyin MR goriintiilemesinde
serebellar vermis hipoplazisi veya agenezisi olabilir.
Olgumuzun beyin MR incelemesinde araknoid kist
saptanmus olup, literatiirde sendrom ile ilgisi buluna-
mamigtir. Olgumizin tansiyon izlemleri normaldi.
Senior-Loken sendromunun giiniimiizde bilinen bir
tedavisi yoktur ve son donem bobrek yetmezligi
gelistiginde diyaliz ve transplantasyon gereklidir.
Diisiik protein, yiiksek karbonhidrat ve yagdan olu-
san bir diyet, tuz kisitlamasi, eritropoietin uygulama-
s1, hipertansiyon kontrolii son dénem bobrek yetesiz-
liginin geligsimini yavaglatabilir. Retinitis pigmento-
zada A vitamini, hiperbarik oksijen tedavisi, gen
tedavisi, kok hiicre nakli ve retina transplantasyonu
gibi tedavi rejimleri denenmektedir ?. Gelecekte
vasopressin V2 reseptdr antagonistleri kullanarak
kistlerin olusumunun ve hastaliZin progresyonunun
engellenebilecegi diigiiniilmektedir V.

Sonug olarak, 6zellikle retininitis pigmentozasi olan
cocuklarda rutin olarak kan basinci Olgiilmesi idrar
dansitesinin takibi, renal ultasonografi incelemesi
oldukca onemlidir. Erken tani, hipertansiyon kontro-
lii ve uygun diyet tedavisi ile renal replesman tedavi-
si ve bobrek yetmezligi geciktirilebilir.
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