T. Oft. Gaz. 38, 346-349, 2008

OLGU SUNUMLARI

Usher Sendromlu Iki Kiz Kardes

Onur Karadag (*), Siilay Eraslan Ozdil (*), Siileyman Kugu (*), Arzu Taskiran Comez (%),
Omer Kamil Dogan (*)

OZET

39 ve 43 yaglarinda iki kiz kardes hasta uzun stiredir her iki gozde giderek artan gorme az-
lig1 sikayetleriyle Nisan 2007 tarihinde Dr. Lutfi Kirdar Kartal Egitim ve Aragtrma Hastanesi
1. Goz Klinigine bagvurdu. Hastalarm ayrmtili amannezlerinde her iki kardeste de yaklagik 10
yaglarnda baslayan, giderek artan gorme azligi, dogustan isitme yoklugu ve denge bozuklugu
oldugu anlagildi. Hastalarm yapilan gorme muayenelerinde; 43 yasindaki (1. hasta) hastanmn sag
goz gorme keskinligi 0.2, sol goz gorme keskinligi 2 metreden parmak sayma (mps), 39 yasmn-
daki (2. hasta) hastanm her iki goziinde gorme keskinligi 2 mps diizeyinde tespit edildi. Biyo-
mikroskobik muayenelerinde; her iki hastanm iki goziinde yogun arka subkapsiiler katarakt ve
retinitis pigmentoza (RP) ile uyumlu periferde yogun olmak tizere kemik spikill tarzinda hiper-
pigmente lezyonlar goruldi. Hastalarm retinitis pigmentoza, igitme kaybi ve denge bozuklugu
birlikteliginden dolay1 Usher sendromu (US) olabilecegi dusunuldu.

Sonug olarak gorme ve isitme kaybinm birlikte seyrettigi hastalarda US olasiligi goz oniin-
de bulundurulmalidr.

Anahtar Kelimeler: Retinitis pigmentoza, sagirlik, Usher sendromu

SUMMARY
Two Sisters With Usher Syndrome

Two sisters of 39 and 43 ages, were admitted to Dr.Lutfi Kirdar Kartal Training and Rese-
arch Hospital 1.st Eye Clinic with progressive decrease in visual acuity in both eyes. It was lear-
ned from their history that, decrease in visual acuity started in the ages of ten in both sisters,
while they had deafness and ataxia since birth. The visual acuity in the patient 43 years old (pa-
tient 1) was 0.2 in the right eye and 2 meter finger count in the left eye while it was found to be
2 meter finger counts in both eyes of 39 years old patient (patient 2). Biomicroscopic evaluation
revealed that both patients had posterior subcapsular cataracts in both eyes and hiperpigmenta-
ted spicule style lesions mostly in the peripheral fundus which was compatible with retinitis
pigmentosa (RP). Because of retinitis pigmentosa, deafness and balance problems, these pati-
ents are thought to be Usher Syndrome. As a result; in patients with progressive decrease in vi-
sual acuity and deafness, US should also be kept in mind.
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GIRIS

US, dogumsal, iki tarafli sensorinoral igitme kayb1
ve RP ile seyreden otozomal resesif gegisli kalitsal bir
hastaliktr (1,2). Isitme kaybi ve gorme kaybmin birlikte
goruldugii en sk durumdur (2,3). Toplumda 3-6/100000
oraninda goruldugu bildirilmistir (2-3). Bu sendromun
gorilme orani dogustan isitme kayiplilar arasmda %38,
gorme engelliler arasinda %352.2 gibi yuksek oranlara
cikabilmektedir. Hem isitme engelli hem de gorme en-
gelli olanlarda ise US orant %50'nin tizerindedir (2-4).

RP, fotoreseptor ve pigment epitel fonksiyonlarmi
etkileyen, ilerleyici, kalitsal bir hastaliktir. RP, tek bagi-
na olabilecegi gibi birgok goz veya sistemik hastaliklara
eslik edebilir. Sistemik RP, igitme bozuklugunu da ice-
ren cesitli organ sistemlerinin etkilendigi Refsum Hasta-
ligi, Bassen-Kornzweig hastaligi, mukopolisakkaridoz-
lar, Alstrom sendromu, Bardet-Biedl sendromu gibi bir-
cok metabolik bozukluk veya sendromlarla birliktelik
gosterebilir (5). Yapilan arastrmalarda, retinitis pig-
mentoza saptanan kigilerde US %13-20 arasmda bulun-
mustur (6).

OLGU SUNUMU

39 ve 43 yaslarinda iki kizkardes hasta, uzun stre-
dir her iki gozde giderek artan gorme azligi sikayetleriy-
le Nisan 2007 tarihinde Dr. Lutfi Kirdar Kartal Egitim
ve Arastirma Hastanesi 1. Goz Klinigine bagvurdu. Has-
talarm yakmlar1 sorgulandiginda her iki kardeste de yak-
lagik 10 yaslarmda baslayan ve giderek artan gorme az-
lig1 oldugu, dogustan itibaren de igitme kaybi1 mevcut ol-
dugu i¢in hi¢ konugamadiklar1 dgrenildi. Her iki hasta-
nin da 2,5 yagindan once yurityemedikleri ve halen den-
ge saglamakta zorlandiklar: belirlendi. Soyge¢miste an-
ne ve baba arasinda akrabalik oldugu ancak ailede etki-
lenen bagka birey olmadig1 ogrenildi.

Hastalarm gdorme muayenelerinde; 1. hastann sag
g0z gorme keskinliginin 0.2, sol goz gorme keskinligi-
nin 2 mps duzeyinde, 2. hastanm her iki gozuinde gorme
keskinliginin 2 mps diizeyinde oldugu tespit edildi. Bi-

yomikroskobik muayenelerinde ozellikle 2. hastada da-
ha fazla olmak uizere her iki hastada da yogun arka sub-
kapsuler katarakt izlendi (Resim 1, 2). Fundus, her iki
hastada da yogun kataraktlarmdan dolay1 net izleneme-
mekle birlikte, ozellikle periferde yogun olmak tuzere
RP ile uyumlu kemik spikul tarzinda hiperpigmente lez-
yonlar ve optik disk druseni goruldi (Resim 3,4,5).

Hastalarda, istenen KBB konstltasyonu sonucunda
tonal odyometri ile ¢ok ileri derecede (100 dB) igitme
kayb1 oldugu belirlendi. Vestibuiler muayene ve elektro-
nistagmografik (ENG) kalibrasyonu yapildi. Hastalara
beser dakika ara ile her iki kulaga 27 derece 5 saniyede
20 ml su verilerek kalorik test uygulandi Suyun veril-
meye baglamasi ile nistagmusun sonlanmasi arasmdaki
sureye gore hastalarm hipoeksitabl olduguna karar veril-
di.

Hastalarm RP, igitme kaybi ve denge bozuklugu
varligindan dolay1 US olabilecegi duguinuldu.

TARTISMA

US klinik olarak 3 tipe ayrir (Tablo 1). Tiplerin
ayrmi RP'nin ortaya ¢ikis yas1 ile isitsel ve gorsel bo-
zukluklara gore yapilir (1,2).

Tipl, derin igitme kaybi, vestibuler yanitlarm yok-
lugu ve RP'nin puberte oncesi donemde baglangici ile
karakterizedir. Bu ¢cocuklarda hayatlarmm ilk on yilinda
geceleri gorme sorunlar1 gorilmeye baglamaktadir. Gor-
me kaybmin ilerlemesine ragmen ileri yaglarda kismi
gorme keskinligi kalabilir. Bu c¢ocuklarda tama yakmn
igitme kaybr vardir ve genellikle konugsma hi¢ yoktur.
Bu hastalarda motor gelismede gecikme ve yetiskin do-
nemde ilerleme gostermeyen ataksi ortaya ¢ikar. Normal
insanlarda yurime yas1 14.2 ay (dagilim 9-24 ay) iken
bu hastalarda ortalama yurime yagmm 23.4 ay (16-30
ay) oldugu gosterilmistir (7).

Tip2, daha az siddette bir igitme kaybi, normal ves-
tibuler fonksiyonlar ve retinal degisikliklerin daha gec
ortaya ¢ikmasi ile karakterizedir. Bu ¢ocuklar isitmede

Tablo 1. Usher sendromunun klinik siiflamast

Klinik Tip 1 Tip 2 Tip 3

Isitme kayb1 Ileri Orta-ileri Ilerleyici
Vestibuler fonksiyon Etkilenmig Olagan Degisken
Retinitis pigmentosa Var Var Var

Motor gelisim Etkilenmis Etkilenmemis Etkilenmemis
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Resim 1. Hasta 1; sag arkasubkapsiiler katarakt Resim 3. Hasta 1; RP ile uyumlu periferik kemik
spikiilleri

Resim 4. Hasta 2; RP ile uyumlu periferik kemik

Resim 2. Hasta 2; sag arkasubkapsuler katarakt spikiille

Resim 5. Optik disk drusen

zorlansalar bile igitme tamamen kaybolmamigtir. Bu ne-
denle bu hastalarn buyuik bir kismi1 konugsmada az veya
cok guclik cekmelerine ragmen sozlu iletisime girebilir-
ler. Isitme kayiplart genellikle 12 yagmndan sonra belir-
ginlesir (3).

Tip3, 10 yagmdan sonra gorilen ilerleyici sensori-
noral igitme kaybi, degisen vestibiiler bulgular ve RP ile
karakterizedir. Konugma gelisimi normaldir ve isitme
desteginden yararlanirlar (3,7).

US'lu hastalarm %25'inde zeka geriligi gorulur. Ba-
z1 yazarlar zeka geriligi bulunan hastalari tip 4 US ola-
rak kabul etse de bu gorus cok taraftar toplamamistir
(8,9).

Bizim hastalarimizin da derin igitme kaybma ve
vestibuler yanitlarin azligina, ge¢ ¢cocukluk doneminde
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baslayan, ilerleyici vasifta gorme azligiyla birlikte RP
varligma ek olarak motor gelisimlerinde de gecikme
saptanmasi nedeniyle tip 1 US ile uyumlu oldugunu du-
stnduk.

Tip 1 ve Tip 2'de arka subkapsiiler katarakt goriile-
bilir (10). Yapilan bir ¢aliymada iki veya tek tarafli kata-
rakt goriilme sikhigi tip 1'de %55, tip 2'de %75 olarak
bildirilmistir (11). Her iki hastamizda da yogun arka
subkapstiler katarakt bulunmaktaydi. US'de ayn1 zaman-
da arka subkapsuler katarakt digmda optik disk druseni,
kistik foveal lezyonlarda gorulebilir (12).

RP'l1 hastalarla poliklinik sartlarmda siklikla karsi-
lagilmaktadr. RP'l1 hastalarda bagka sistemik hastalik
veya sendromlarmda olabilecegi dusiinilmelidir. Gorme
ve isitme kaybmm birlikte seyrettigi hastalarda da US
olasiligi akla getirilmelidir.
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