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Gyrate Atrofili Bir Olguda

Komplike Retina Dekolmani

Hiilya GUNGEL', Ash INAL2, Ziya KAPRAN3, Omer Faruk YILMAZ4

OZET

Gyrate atrofi, otozomal resesif gecisli
ornitin aminotransferaz enzim aktivitesindeki
yetersizlik nedeniyle meydana gelen ilerleyici
metabolik ve sistemik bir hastaliktir. Olgularda
tipik retinal ve koroidal lezyonlar, katarakt,
yliksek miyopi ve hiperornitinemi bulunur. Bu
calismada gyrate atrofili bilateral psédofakik ve
komplike retina dekolmanli bir olguya Kklinik
yaklasimimiz sunulmaktadir. Literatiirde daha
once gyrate atrofili bir olguda komplike retina
dekolmani tanimlanmamistir.

Anahtar
komplike retina dekolmani

Kelimeler: Gyrate atrofi,

COMPLICATED RETINAL DETACHMENT IN
A CASE OF GYRATE ATROPHY

SUMMARY

Gyrate atrophy is an autosomal
recessively inherited progressive metabolic
and systemic disorder due to deficiency of the
ornithine aminotransferase enzyme. Patients
have typical retinal and choroidal lesions,
cataract, high myopia and hyperornithinemia.
In this study, we described our clinical
approach in a case of gyrate atrophy with
bilateral complicated retinal detachment.
There was no previous description of a case of
gyrate atrophy with complicated retinal

detachment.
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GiRIiS

Gyrate atrofi, otozomal resesif gecisli,
ilerleyici metabolik ve sistemik bir hastalik-
tir1-10. Gyrate atrofideki patolojiyi aciklamak
icin cesitli hipotezler 6ne surulmastur. Hiperor-
nitinemi hipotezi, ornitin aminotransferaz
(OAT) eksikligine bagli gelisen mitokondrideki
yuksek ornitin dizeyinin hasara yol agmasit;
kreatin eksikligi hipotezi, plazma, doku ve
idrarda azalmig kreatin ve bunun koryoretinal
atrofi ve kas atrofisine neden olmasi(12-14);
prolin eksikligi hipotezi, ornitin ve prolinin ara
urint olan 1-Pyrolidin-5-karboksilat (P5C)
seviyesinin azalmasinin prolin sentezinde
azalmaya ve okuler patolojiye yol agmasi15-16;
asiri dekarboksilasyon Urdnleri hipotezi ise
ornitin  dekarboksilaz Urunlerinin  yUksek
dizeyinin beyin,karaciger ve bdbrek igin toksik
etki etmesidir17-18. Bu hipotezler disinda da
patolojiyi anlamak icin birgcok c¢alisma
yapilmigtir. Literatirde, Human S-antijenine
karsl saptanan artmis hiicresel immun yanitin
retina hasariyla iligkisi olabilecegi
gOsterilmistir19.

Sistemik tutuluma yol agan gyrate atrofide
fiziksel bulgu olarak kas glgsuzligu, ince ve
seyrek saclar ve zeka geriligi sik gorulir!. Goz
tutulumu karakteristik olup, arkuat ekvatoryal
yerlesimli koroid ve retinay! iceren tam kath
lezyonlar birbirinden ince pigment cizgileriyle
ayrilir20. Hastalarda erken dénemde katarakt
gelisimi siktir. ikinci dekatta arka subkapsdler
lens degisiklikleri baslamakta ve ortalama otuz
yasinda arka subkapsiler katarakt
gelismektedir20,

Bu calismada gyrate atrofili bilateral
psodofakik ve komplike retina dekolmanli bir

olguya  Klinik
amacladik.

yaklasimimizi  sunmayi

OLGU SUNUMU

32 yasinda bayan hasta 11.12.1995
tarihinde gorme azhg: sikayeti ile klinigimize
basvurmustur. Hastanin muayene bulgulari
tablo 1'de sunulmaktadir.

Tablo 1: Olgunun 11.12.1995 tarihli rutin g6z muayene

bulgular

Sag goz Sol goz
Gorme keskinligi 5 mps

LogMar +1,0 Isik P+ P+
Biyomikroskopi Arka subkapstler Matir katarakt

katarakt ve lens

subluksasyonu
Goz igi basinci 12 mmHg 12 mmHg
(GIB)
Fundus Ekvatoryal bélgeden Refle secildi

perifere dogru yerlesimli
tam kath ve birbirlerinden
pigmente gizgilerle
ayrilmis koryoretinal atrofi
sahalari

Keratometri

43-44 D ( 0, 90 °) 43-45D (0 90 °)

Hastanin sol gézune 12.12.1995 tarihinde
planli ekstra kapsuler katarakt ekstraksiyonu
(PEKKE) ve arka kamara goz igi lensi (AKGIL)
implantasyonu uygulanmistir.  09.02.1996
tarinine kadar kontrollerine devam edilen
hasta daha sonra 08.10.2001 tarihinde sag
g6zde goérme azalmasi ve sol gézde gdrme
kaybi sikayeti ile basvurmustur. Hastanin o
donemdeki muayene bulgulari tablo 2'de
sunulmustur.
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Tablo 2: Olgunun 08.10.2001 tarihli rutin géz muayene

Tablo 3: Olgunun 13.03.2002 tarihli rutin g6z muayene
bulgular

Sag goz Sol goz

bulgular
Sag g6z Sol g6z
Gorme keskinligi 2 mps
LogMAR +1,3 Isik P-
Biyomikroskopi Psodofakik AKGIL

desantralizasyonu

Goz igi basinci 12 mmHg 6 mmHg
(GIB)
Fundus Atrofi ile normal retina Atrofi ile normal retina

sinirindan santrale
dogru uzanan atrofik
dekole retina

sinirinda bir adet atrofik
delik, santrale dogru
uzanan atrofik dekole
retina

Gorme keskinligi 2 mps

LogMAR +1,3 Isik P-
Biomikroskopi Afakik AKGIL desantralizasyonu
Goz igi basinci 15 mmHg 8 mmHg
(GIB)
Fundus Optik atrofi, retina Optik atrofi, makula deligi,

yatisik total retina dekolmani

Optik disk soluk Optik disk soluk
Makula deligi
Hastanin sag g6zinin  katarakt

ekstraksiyonu klinigimizde uygulanmamistir.

Hastanin fundus fotograflari ve fundus
floresein anjiografisi (FFA) goérulmektedir
(Resim 1 ve 2). Kilinik taniya ek olarak yapilan
laboratuar testlerinde serum ornitin duzeyleri
258 pymol/L  (20-130) olarak bulunmustur.

10.10.2001 tarihinde sad goze AKGIL
cikarilmasi, pars plana vitrektomi (PPV), bant
serklaj, membran soyulmasi, endolaser
uygulanmasi ve silikon yagi enjeksiyonu
yapilmigtir. Operasyon esnasinda lezyonlarla
saglam retina arasinda supheli bir atrofik delik
ve atrofik retina Uzerinde epiretinal membran
bulundugu goérialmuistir. Hastanin 21.11.2001
tarihli  fundus fotograflari resim 3'te,
13.03.2002 tarihli muayene bulgulari tablo 3'te
gorulmektedir.

TARTISMA

Gyrate atrofi tipik koryoretinal atrofi
bulgulari ile karakterize ilerleyici, metabolik bir
hastalik olup birinci dekattan itibaren
baslamaktadir2. Tipik koryoretinal atrofik
goéruntindn ilerleyerek gelismesi nedeniyle

literatirde olgular genel olarak Uguncu dekat
civarinda bildirilmektedir4.21.22,  Olgularin
fundus muayenesinde, ekvator bodlgesinde
arkuat yerlesim gdsteren ilerleyici karakterde
tam kat koroidal atrofiye eslik eden pigment
epitel kaybi gdzlenmektedir20. Yuvarlak
dizilimler halindeki atrofik  alanlarin
kenarlarinda pigment kimelenmeleri vardir20.
Bizim ¢alismamizdaki olgu ilk tani kondugunda
32 yasinda olup tanisi fundus goérinimiine
dayanilarak konulmustur (Resim 1).

Bu hastalikla birlikte katarakt sik
gorulmektedir. Arka subkapsiler lens
degisiklikleri ikinci dekatta baslayip siklikla
Uclncl dekatta arka subkapsiler katarakt
meydana gelir1.2,4,6,9,20,21 | jteratirde bir
olguda da 6n subkapsuller katarakt bildiril-
migstir’. Hastamiz da ilk olarak gérme azalmasi
sikayeti ile basvurmus ve yapilan muayene-
sinde bir gézinde arka subkapstiler, digerinde
matir katarakt tespit edilmistir.

Hastaliga % 90'a varan oranda - 6 ile - 10
D arasinda miyopi ile 2 D veya daha fazla
astigmatizma  eglik  etmektedir1.2,4,20,21,
Olgumuzun da aksiyel uzunlugu 24 mm. ve
keratometrik degerleri sad gézde 43-44
D(a090°), sol gbzde 43-45 D (090°) olarak
saptanmistir.
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Resim 1: Olgunun ameliyat 6ncesi fundus fotograflari

Hastaliga neden olan ornitin
metabolizmasindaki bozukluga bagli olarak
olgularin vacut sivilarindaki ornitin dizeyi
normalin Uzerindedir1-4.6-9.20-26, Bizim olgu-

muzda da literatlrle uyumlu olarak ornitin
dizeyi yuksek saptanmistir. Ancak hiperorni-
tinemili fakat gyrate atrofi olmayan bagka
sendromlar oldugu gibi hiperornitinemi
bulunmayan gyrate atrofi olgularinin da
literatirde gosterilmis olmasi patolojinin
sadece ornitin yuksekligine baglanama-
yacagini gostermektedir23.

Taniyi desteklemek acgisindan
yapilabilecek diger tetkikler elektroretinografi
(ERG), FFA ve optik koherens tomografidir
(OCT). Olgularin ERG go6rinimda, a- ve b-
dalgalarinda ileri derecede amplitiid kaybi, ileri
evrelerde ise diz ERG seklindedir27-29,
FFA'da, lezyonlarla daha saglikli retina alanlar
arasinda floresein goéllenmesi olusur30. Erken
dénemlerde pigment epitel defektleri
saptanirken, ileri evrelerde tutulan alanlarda
koryokapillaris atrofisi mevcuttur30. Olgumu-
zun FFA'sinda da bu goérinim mevcuttur
(Resim 2). OCT'de ise atrofi alanlarinda retina
pigment epiteli-koryokapillaris kompleksinde
reflektivite kaybi ve sinir lifi tabakasinda
incelme saptanir3?.

Literatirde Gyrate atrofili sadece bir
olguda yirtikli retina dekolmani bildirilmigtir4.
Katarakt ekstraksiyonu ve AKGIL implantas-
yonu uygulanmasindan bir yil sonra bu
olgunun sag goziinde dekolman tespit edilmis
ve proliferatif vitreoretinopati gortlmemistir. 3
adet delik saptanan olguya vitreoretinal cerrahi
uygulanarak silikon yagl enjeksiyonu
yapilmigtir. Bu olguya benzer sekilde bizim
hastamiza da dekolman saptanmasindan 6 yil
dnce PEKKE ve AKGIL implantasyonu
uygulanmistir. Ancak literatlirdeki bu olgudan
farkli olarak bizim olgumuzda bilateral
komplike retina dekolmani saptanmistir. Sol
g6zin goérmesi persepsiyon (-) oldugu igin bu
gbze operasyon planlanmamistir. Sag goze
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Resim 2: Olgunun FFA fotograflar

vitreoretinal  cerrahi  uygulanmis  olup
operasyonda atrofik alanlarla saglam retina
arasinda slpheli bir atrofik delik goéraimustar.
Operasyon  sirasinda  saglam  retina
alanlarinda dekolman olustugu, dejenere
alanlarda saglikh bir retina bulunmamasi
sebebiyle bu alanlarin dekole olmadigi
gorulmustur. Saglam retina ile dejenere bolge
arasina lazer fotokoagulasyonu yapilsa da
retina pigment epiteli reaksiyonu yeterince
olusmadigi i¢in hastanin gozine silikon yagi
enjekte edilmistir. Takipler sirasinda silikon
yagina bagh herhangi bir komplikasyon
saptanmadigindan silikon yagi g6z iginde
birakilmistir.

Gyrate atrofili hastalarin  takibi ve
gelisebilecek komplikasyonlarin zamaninda
tedavisi icin, erken donemde tanilarinin
konmasi 6nem tasimaktadir. Bir ¢ocukta
kaldirnm tasi seklinde periferal lezyonlarin
bulunmasi gyrate atrofi olasiligini akla
getirmelidir32,  Gyrate atrofili hastalara
arjininden kisith diyet verilerek arjininden
meydana gelen ornitin dizeyinin azaltiimasi
hedeflenir. Bu sekilde bir diyetle hastahgin
ilerlemesi yavaslatilabilmektedir4.8,18,33-37_ Bir
baska tedavi yaklasimi da piridoksal fosfat (B6
vitamini) verilmesidir. Vitamin B6, ornitin
aminotransferaz enziminin kofaktéri olarak
enzim aktivasyonunu arttirabilmektedir.Ancak
bazi hastalar bu tedaviye cevap vermemek-
tedir4.38. Literatirde bir calismada, OAT
enziminde E318K mutasyonu bulunmasinin
vitamin B6 tedavisine cevap alinmasi ile iligkili
oldugu saptanmistir38. Hastamiza da 500
mg/gun dozda vitamin B6 tedavisi uygulamak-
tayiz.

Erken gelisen vitreus sineresisi ve
uygulanan katarakt cerrahisinin gyrate atrofili
olgularda dekolman igin risk faktérd olustur-
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Resim 3: Olgunun ameliyat sonrasi fundus fotograflari

dugunu distinmekteyiz. Olgumuza uyguladigi-
miz AKGIL cikariimasi + PPV + bant serklaj +
membran soyulmasi + endolazer uygulanmasi
+ silikon yagi enjeksiyonu ile anatomik basari
saglanmistir.

Sonug olarak nadir de olsa gyrate atrofili
olgularda komplike retina  dekolmani
gelisebilmektedir. Bu nedenle 6zellikle katarakt
cerrahisi sonrasi daha sik araliklarla hastayi
kontrol etmekte yarar oldugunu
disinmekteyiz.
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