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ÖZ

 Faktör V Leiden ve protrombin 20210A mutasyonlarının 
tek başına mevcudiyeti ile retinal ven tıkanıklığı gelişme 
riski arasındaki ilişki kesinlik kazanmış olmamakla birlikte, 
iki mutasyonun birlikteliği halinde taşıyıcı konumundaki ki-
şilerde, oküler venöz tıkanıklık gelişme riskinin arttığı bilin-
mektedir.  Özellikle genç yetişkinlerde gelişen retinal arter 
tıkanıklıklarının etiolojisinde akkiz veya herediter trombofi-
linin rol alabileceği de bildirilmiştir. Bu olgu sunusunda; iki 
koagülasyon faktörünün (Faktör V ve protrombin 20210A) 
mutasyonu ile ilişkili kombine santral retinal ven ve retinal 
arter dal tıkanıklığı gelişimini belgelediğimiz, literatürdeki 
ilk olgu olan hastamız nedeniyle, kombine retinal damar 
tıkanıklığı olgularında trombofili faktörlerinin araştırılıp, 
faktör bozukluğu saptanması durumunda antitrombotik ta-
davide geç kalınmamasının iyi görme prognozu açısından 
önemi vurgulanmıştır. 

Anahtar Kelimeler: Düşük molekül ağırlıklı heparin, faktör V, 
mutasyon, protrombin 20210A, retinal arter tıkanıklığı, re-
tinal ven tıkanıklığı.

ABSTRACT

 Although, a relation between retinal vein occlusion and each 
of factor V Leiden and prothrombin G20210A mutations 
has not been clearly defined, it is known that the risk for 
ocular venous occlusion in patients with coexisting mutations 
was increased. It is also reported that acquired or inherited 
thrombophilia may play a role in the etiology of retinal 
artery occlusion particularly in young adults. We reported 
herein the first case in the literature of which a combined 
central retinal vein and branch retinal artery occlusion in a 
patient with coexisting factor V and prothrombin 20210A 
mutations was presented as an occasion for emphasizing 
the importance of screening for thrombophilia factors in 
patients with combined retinal vascular occlusions and 
early administration of the antithrombotic therapy in 
affected patients for achieving good visual outcomes. 

Key Words: Factor V, low molecular weight heparin, mutation, 
prothrombin 20210A, retinal artery occlusion, retinal vein 
occlusion. 
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GİRİŞ
Faktör V Leiden ve protrombin 20210A mutasyon-

larının her ikisi de derin ven trombozu gelişimi için yük-
sek birer risk faktörü1,2 olarak kabul edilmekle birlikte, 
bu faktörlerin tek başına mevcudiyeti ile retinal ven tıka-
nıklığı gelişme riski arasındaki ilişki hala kesinlik kazan-
mamıştır.3-7 Her iki mutasyonun birlikte ortaya çıkmaları 
halinde ise taşıyıcı konumundaki kişilerde, sistemik ve 
oküler venöz tromboz tablolarının oluşum riskinin ar-
tabileceği öne sürülmektedir.8,9 Diğer taraftan, özellikle 
genç yetişkinlerde gelişen retinal arter tıkanıklıklarının 
etiolojisinde akkiz veya herediter trombofilinin rol alabi-
leceği bildirilmiştir.4,10-13 Bu çalışmada faktör V (Leiden) 
ve protrombin 20210A heterozigot mutasyonu bulunan 
bir olguda gelişen kombine santral retinal ven ve retinal 
arter dal tıkanıklığı tablosu sunulmuştur. 

Olgu Sunumu Case Report
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OLGU SUNUMU
Daha önceden bilinen herhangi bir sistemik veya 

göz hastalığı ve ilaç kullanım öyküsü bulunmayan 45 ya-
şında kadın hasta, sol gözünde iki saat önce gelişen ani 
görme kaybı şikayeti ile kliniğimize başvurdu. Hastanın 
ilk muayenesinde sağ gözün görmesi 10/10 seviyesinde 
olup, ön ve arka segment muayene bulguları doğal idi. 
Sol gözün görmesi el hareketi seviyesinde olup, rölatif 
afferent pupiller defekti mevcuttu. Göz içi basınçları ap-
lanasyon ile bilateral 16 mmHg idi. Sol gözün fundus 
muayenesinde optik disk sınırlarında silikliğe neden olan 
soluk ödem, peripapiller kıymık hemorojiler, daha çok 
arka kutupta yaygınlık gösteren nokta-leke şeklinde reti-
nal kanamalar ve venlerde dolgunluk ve kıvrım artışına 
eşlik eden hafif vitre içi kanaması mevcuttu. Ayrıca alt 
temporal retinal arter boyunca uzanan ve iskemiye ikincil 
geliştiği düşünülen retinal soluklaşma saptandı. 

Santral retinal ven ve retinal arter dal tıkanıklığı 
tablolarının birlikte geliştiği düşünülen hastanın detay-
lı tıbbi öyküsünden sigara kullanmadığı, trombofiliye 
ailevi yatkınlığının bulunmadığı ve iki sorunsuz gebelik 
dönemi geçirdiği öğrenildi. Malign hastalıklar yönünden 
araştırılan hastanın akciğer grafisi, kranial ve orbital bil-
gisayarlı tomografi ve manyetik rezonans görüntüleme 
tetkikleri normal olarak rapor edildi. Sistemik muayene 
bulguları ve kan basıncı normal sınırlarda olan hastanın 
tam kan sayımı, rutin biyokimya, eritrosit sedimentasyon 
hızı, romatoid faktör, ASO, CRP, anti nükleer antikor, 
anti DNA, VDRL-RPR ve lupus antikoagülanları testleri 
negatifti. Trombofili’ye yönelik olarak protein C, prote-
in S, antitrombin III, homosistein, antikardiyolipin anti-
korları, aktive protein C direnci, faktör V ve protrombin 
20210A değerleri araştırıldı. Laboratuar incelemelerinde 
aktive protein C bozukluğu (ratio: 0.6; referans değerler:
0.69-1.56), faktör V (Leiden) ve protrombin 20210A he-
terozigot mutasyonu saptandı. 

Erken dönemde yapılan fundus floresein anjiyogra-
fisinde noniskemik santral retinal ven tıkanıklığı ile uyum-
lu olarak venlerde kıvrım artışı ve etkilenen retinal artere 
uyan bölgede dolum gecikmesi ve bu arterin beslediği 
alanda perfüzyon bozukluğu izlendi (Resim 1). Orbi-
ta kan akımını değerlendirmek amacıyla yapılan renkli 

Doppler ultrasonografi incelemesinde sol göz santral re-
tinal arter ve veninin distal 5 mm’lik segmentinde akım 
izlenmezken, daha proksimalde kan akımının mevcut 
olduğu saptandı (Resim 2). Sağ orbitanın kan akım pa-
ternleri normal sınırlardaydı. Kardiyolojik muayenesinde 
patolojik bulgu saptanmayan hastaya yapılan ekokardi-
yografi ve karotid arter renkli Doppler incelemesi normal 
sınırlardaydı. 

İlk muayenesindeki bulgulara dayanılarak akut reti-
nal arter tıkanıklığı tanısı konulan hastaya, başvurusunu 
takiben acil tedavi kapsamında %0.5’lik timolol maleat 
damla, asetazolamid tablet 500 mg, intravenöz %20’lik 
mannitol 300 cc ve oküler masaj uygulandı. Hemoto-
loji kliniğinin de onayı alınarak günde iki kez subkutan 
0.6 ml enoksiparin ve papilödemine yönelik olarak da 3 
günlük intravenöz megadoz prednizolon enjeksiyonunu 
takiben oral idame steroid tedavisi başlatıldı. 

İki ay sonra yapılan kontrol muayenesinde; etkile-
nen gözde görme keskinliği 4/10’a çıkan hastamızda, 
rölatif afferent pupiller defekti devam ediyordu. Fundus 
muayenesinde retinal arter tıkanıklık bulgularında belir-
gin düzelme olmasına rağmen, venöz tıkanıklık bulgula-
rının belirginleştiği saptandı. Tekrarlanan orbital renkli 
Doppler ultrasonografi incelemesinde etkilenen gözde 
santral retinal arter ve veninde kan akımının başladığı 
ancak akım hızlarının sağlam gözdekine göre daha dü-
şük olduğu saptandı (Resim 3).

TARTIŞMA
Normal bir koagülasyon sisteminde faktör V ve fak-

tör VIII’in aktive protein C tarafından inaktif hale getir-
mesi ile pıhtı oluşumu engellenir. Faktör V’deki bir nokta 
mutasyonu (faktör V Leiden), bu faktörün aktive protein C 
tarafından inaktivasyonuna karşı direncini artırarak aşırı 
pıhtı oluşumu ile sonuçlanır.1 Protrombin 20210A mu-
tasyonu ise protrombin seviyesinde artmaya neden olur.2 
Bu iki mutasyonun toplumun genelindeki ve venöz trom-
boz olgularındaki prevalans değerleri, incelenen çalışma 
gruplarının özelliklerine göre değişkenlik gösterebilmek-
tedir. Faktör V Leiden prevalansının toplumun genelinde 
%5,14 venöz tromboemboli olgularında ise %11-21 ara-

Resim 1: a: İlk başvuruda sol fundus renkli fotoğrafı ve b: floresein anjiyografi görünümü.
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sında15 olduğu tahmin edilmektedir. Protrombin 20210A 
mutasyonunun prevalansı ise toplumun genelinde ve ve-
nöz tromboemboli olgularında sırası ile %2 ve %9 olarak 
bildirilmiştir.16 Ven trombozu prevalansı faktör V mutas-
yonunda %7.8, protrombin gen mutasyonunda %5.7, iki 
mutasyonun birlikteliğinde %17.1, taşıyıcı olmayanlarda 
ise %2.5’dir. Taşıyıcı olmayan kişilerle karşılaştırıldığın-
da, venöz tromboz yönünden göreceli risk ise faktör V 
mutasyonunda 3, protrombin gen mutasyonunda 2, iki 
mutasyonun birlikteliğinde ise 6 kat daha fazladır.17 

Faktör V Leiden ve protrombin 20210A mutasyon-
larının tek başına mevcudiyeti ile retinal ven tıkanıklığı 
gelişme riski arasındaki ilişki kesin olmamakla birlikte bu 
iki mutasyonun birlikteliğinin bir risk faktörü olarak de-
ğerlendirilmesi gerektiği bilinmektedir.9 Bununla birlikte 
faktör V Leiden ve protrombin 20210A mutasyonlarının 
her birinin retinal arter tıkanıklığı için risk faktörü olduk-
ları bildirilmiştir.4,10-13 Bu çalışmalarda sunulan trombofili 
olgularının klinik özellikleri incelendiğinde, retinal arter 
veya venin tek başına etkilenmiş olduğu anlaşılmakta-
dır. 

Bildiğimiz kadarı ile bizim olgumuz dışında, literatür-
de faktör V Leiden ve protrombin 20210A mutasyonla-
rının birlikteliği dışında diğer trombofili risk faktörlerinin 
bulunmadığı ve kombine retinal ven ve arter tıkanıklığı 
gelişen başka bir olgu sunulmamıştır. Van Cott EM ve 
ark.’larının çalışmasında sunulan protrombin 20210A 
mutasyonlu bir olguda retinal ven ve arter dal tıkanıklığı-
nın birlikte geliştiği bildirilmiştir.4 Ancak bu olguda hiper-

Resim 2: İlk başvuruda yapılan renkli Doppler ultrasonografi-
de sol santral retinal arter ve veninin distal 5 mm’lik seg-
mentinde akım izlenmiyor.

Resim 3: Kontrol renkli Doppler ultrasonografide a: sağ SRA STH 9.9 cm/s, DSH 3.1cm/s ve b: sol SRA STH 4.4 cm/s, DSH 2.8 
cm/s. SRA: santral retinal arter, STH: sistolik tepe hızı, DSH: diastol sonu hızı.
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tansiyon, düşük, sigara ve ailede trombofili öyküsünün 
mevcut olması nedeniyle bizim olgumuzdan farklılık gös-
termektedir. Kombine santral retinal ven ve retinal arter 
dal tıkanıklığının oluşum mekanizması tam olarak aydın-
latılamamıştır. Papilloflebit terimi bazı yazarlar tarafından 
genç hastalardaki yeni başlangıçlı ve hafif-orta şiddetteki 
santral retinal ven tıkanıklığı tablosunu tanımlamak için 
kullanılmıştır.18 Bu olguların bazılarında retinal arter dal 
tıkanıklığı da tabloya eklenebilir. Oluşan venöz tıkanık-
lığın, yaşlı hastalarda görülen lamina kribroza bölgesin-
deki trombozdan ziyade optik sinir veya disk ödemine 
ikincil geliştiği düşünülmektedir. Bu tablo bazı olgularda 
optik nörit ile birliktelik gösterebilir.19 Başvuru anında be-
lirgin görme azlığı ve rölatif afferent pupiller defektinin 
olması, olgumuzdaki kombine retinal damar tıkanıklığı-
nın optik nörit ile ilişkili bir papilloflebit tablosuna bağlı 
olabileceğini düşündürmekle birlikte, hastamızda iki ko-
agülasyon faktörünün mutasyonunun bulunması ve gör-
me seviyesinin düzelmesine eşlik eden santral retinal ven 
tıkanıklığı tablosunun renkli Doppler ultrasonografideki 
iyileşme bulgularına rağmen klinik olarak şiddetlenmesi 
tromboz ihtimalini güçlendirmektedir. 

Retinal ven tıkanıklığı olgularının tedavisinde anti-
koagülan ilaçların kullanımı genel kabul görmemekle 
birlikte, predispozan faktörlerin bulunmadığı genç olgu-
larda protrombotik mutasyonların araştırılması ve trom-
boemboliye genetik yatkınlığı olan olgularda antitrombik 
tedaviye başlanması önerilmektedir.3,9 Olgumuzda faktör 
V Leiden ve protrombin 20210A mutasyonunun saptan-
masını takiben düşük molekül ağırlıklı heparin tedavisi 
başlatıldı. İki aylık tedaviyi takiben hastanın görmesinin 
artması ve orbital renkli Doppler ultrasonografisinde et-
kilenen gözdeki retinal arter ve venlerde kan akımının 
başladığının izlenmesi, tedaviye olumlu yanıt alındığını 
düşündürmektedir. 

Sonuç olarak hastamız, iki koagülasyon faktörünün 
mutasyonuna bağlı kombine retinal arter ve ven tıka-
nıklığı gelişen, literatürdeki ilk olgudur. Kombine retinal 
damar tıkanıklığı ile başvuran hastalarda trombofili fak-
törlerinin araştırılıp, faktör bozukluğu saptanması duru-
munda antitrombotik tadavide geç kalınmamasının, iyi 
görme prognozu açısından önemli olduğunu düşünmek-
teyiz.
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