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ABSTRACT

Stickler sendromu (progresif artrooftalmopati), eklem ve
iskelet anomalileri, igitme kaybi, oftalmik anomaliler ve
dismorfik yiz gérinimu ile karakterize genetik olarak he-
terojen bir bozukluktur. Yiksek miyopisi olan, retina de-
kolmani gelisen ve daha énce literatirde bugine kadar
tanimlanmamig mikrokorneanin saptandigr Stickler send-
romlu bir olguyu sunmayr amacgladik.

Anahtar Kelimeler: Mikrokornea, retina dekomani, Stickler
sendromu, yUksek miyopi.

GiRiS

Stickler sendromu, ilk kez 1965 yilinda Stickler ve
ark. tarafindan “herediter, progresif, artro-oftalmopati”
olarak tanimlanan otozomal dominant gegisli bir bozuk-
luktur.'2 Stickler sendromlu ailelerin biytk ¢ogunlugun-
da (yaklasik %75) gérulen tip 2 kollajende bulunan CO-
L2A1 genindeki (12 no'lu kromozom) mutasyonlar Tip
1 Stickler sendromu, kuguk bir kisminda COLT1AT ge-
nindeki (1 no’lu kromozom) mutasyonlar Tip 2 Stickler
sendromu veya COL11A2 genindeki (6 no’lu kromozom)
mutasyonlar Tip 3 Stickler sendromu olarak siniflandiril-
mugtir.>* YUksek miyopi, optik olarak bosg vitreus kavitesi,
posterior radiyal perivaskuler latis tipinde dejenerasyon,
retina yirtiklari ve retina dekolmani, katarakt ve glokom
sik gérilen oftalmik bulgulardir.'2®

Stickler syndrome (progressive arthro-ophthalmopathy) is
a genetically heterogeneous disorder chacracterized by
musculoskeletal and ophthalmic anomalies, hearing loss
and dysmorphic facial features. We aimed to present the
ophthalmic findings in a patient with Stickler syndrome who
had high myopia, and had developed retinal detachment,
and also had microcornea that has not been reported in
the literature.

Key Words: High myopia, microcornea, retinal detachment,
Stickler syndrome.
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Stickler sendromunun sistemik bulgulan arasinda;
dizlesmis nazal képrd, maksiller hipoplazi ve mikrog-
natiyi iceren fasiyal anomaliler, oral anomaliler (dental
anomaliler, yUksek tavanli damak, yarik damak), iskelet
anomalileri (eklem gevsekligi, eklemlerde asiri elastikiyet,
kalca subluksasyonu, spondiloepifizyel displazi, cocukluk
cagda ortaya ¢ikan artropati), sensorinéral tipi isitme
kaybi ve mitral kapak prolapsusu bulunmaktadir.é8

Olgumuza mevcut klinik ve oftalmik bulgular igi-
ginda Tip 1 Stickler sendromu tanisi kondu. Oftalmik
bulgular olarak mikrokornea, yiksek miyopi ve retina
dekolmani ve glokom saptanip dekolman cerrahisi  uy-
gulanan olgumuzu son literatir bilgilerini tarayarak sun-
mayi amagladik.
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OLGU SUNUMU

Onalti yaginda kiz cocuk, son 15 gin iginde bas-
layan ve giderek artan sol gézde gérme azalmasi sika-
yeti ile klinigimize bagvurdu. Oykusinden, kigik yastan
itibaren yUksek dereceli gézlUk kullandigr ve sol kalca
protezli oldugu dgrenildi.

Yapilan oftalmolojik muayenesinde; refraksiyon ku-
suru olarak bilateral yuksek miyopi (sag géz: -19.50
-1.00 180, sol géz: -19.00 -0.75 0.60) saptandi. Do-
zeltilmis gérme keskinlikleri sag gézde 0.5, sol gézde ise
0.05 seviyesinde tespit edildi. Biyomikroskopik muayene-
sinde; bilateral mikrokornea (horizontal kornea capi sag
g6z: 10.5 mm, sol géz: 10.5 mm) tespit edildi. Géz igi
basina (GiB); sag g6éz:19 mmHg, sol géz: 8 mmHg ola-
rak 8lculdu. Agi degerlendirilmesinde iristen aciya uza-
nan kiguk iris képrocikleri gézlendi. Fundus muayene-
sinde; bilateral optik diskte cup/disk orani 0.8 (Resim 1)
oldugu ve retinal dejenerasyon alanlari saptandi. Ayrica
sol gézde alt nazalden temporale kadar uzanan, maku-
la tutulumu olan retina dekolmani gézlendi (Resim 2). Alt
temporal kadranda bir atnali yirtik ve alt nazal bélgede
cok sayida retinal delikler ve dejenerasyon alanlari izlen-
di. Klinigimizde uvygulanan dekolman cerrahisinde serk-
laj ve yirtiklari iceren alt yariya lokal ¢dkertme yerlestiril-
di. Kriyopeksi ve subretinal drenaj uygulandi. Cerrahi es-
nasinda komplikasyon olugmadi. Ameliyat sonrasi mu-
ayenesinde, sol gézde duzeltiimis gérme keskinligi 0.2

Resim 1: Optik disk cukurlugunun géronima.

Resim 2: Retina dekolmani gérinimu.

seviyesine ulash. GIB 18 mmHg ve retinasi yahgik izlen-
di (Resim 3). Mevcut aci anomalileri ve glokomatéz optik
disk gérinUminden dolayi topikal antiglokomatéz teda-
vi (timolol 0.25% damla 2x1) baslanarak dozenli olarak
kontrol muayeneleri yapildi. Postoperatif 2. ayda hasta-
nin sol gézde ani gérme azalmasini fark etmesi Uzerine
tekrar klinigimize bagvurdu. Yapilan muayenesinde; sol
gdzde gérme keskinliginin 0.05 seviyesine dUstigu sap-
tandi. Fundus muayenesinde; sol gézde makulayr da tu-
tan temporal kadrana kadar uzanan si§ retina dekolma-
ni tespit edildi. indentasyonlu indirekt fundus muayene-
sinde retinada Ust temporal bélgede kiguk atnali yirtig
g6ruldi. Tespit edilen bu bulguda hastaya pnématik re-
tinopeksi uygulandi. Bu islemde intravitreal perfluropro-
pan (C,F,) gazi enjekte edildi, retina yatistirildi ve retinal
yirhik bélgesine takviye retinal laser fotokoagilasyon uy-
gulandi. Postoperatif yedinci aydaki kontrol muayenesin-
de retina yohgik olarak izlendi.

Sistemik muayenesinde; uzun boy, ince ve uzun eks-
tremiteler, eklemler elastik ve hipermobil izlendi. Burun
koku basik, orta yoz bélimU oldukca yassi, mikrognati,
yuksek tavanh damagin gézlendigi atipik yiz gérinimi
mevcuttu (Resim 4). Cekilen X-ray grafilerinde her iki
kalcada protez saptandi. Ayrica sensorindral tipte isitme
kaybi ve mitral kapak prolapsusu tespit edildi. Olgumuza
genotopik kromozom analizi yapilamadidr igin mevcut
fenotopik &zelliklere gore sistemik ve oftalmik bulgular
dogrultusunda Tip 1 Stickler sendromu tanisi kondu.

TARTISMA

Oftalmolojide, Stickler sendromunun klinik a¢idan
yaygin olarak kabul edilen teghis kriterleri bulunmamak-
tadir. Snead ve Yates, Stickler sendromunun teshis kriter-
lerini; konjenital vitreus anomalisi, 6 yagindan énce bas-
layan miyopi, regmatojen retina dekolmani, radyal pe-
rivaskUler retinal dejenerasyon (paravaskiler pigmente
latis dejenerasyon), eklem hipermobilitesi, senséryond-
ral isitme kaybi ve orta hat anomalileri seklinde tanim-
layan klinik aragtirma yapmiglardir.” Buna gére konjeni-
tal vitreus anomalisi ve diger bulgulardan G¢nin bulun-
masi Stickler sendromunun teshis kriterleri olarak belir-
lenmigtir.
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Resim 3: Postoperatif yatigik retnina géronima.

Resim 4:. Mikrokornea ve olgunun tipik yiz gérinimu.

Stickler sendromunda konjenital yuksek miyopi
(-8.00 D ve 0zeri) yagamin ilk 2 dekadinda ortaya cikar.!
On alti yagindaki olgumuzda da  literatirle uyumlu yik-
sek miyopi saptanarak daha énce kullanmig oldugu géz-
[0k numaralan tekrardan dizenlendi. Retina dekolma-
ni, olgularin ¢ogunlugunda yasamin 2. dekadinda gé-
rolur? ve retina dekolman cerrahisinin bagar orani pe-
diatrik hastalarda %33,'° yetigkin hastalarda ise %80-90
olarak bildirilmigtir."" Retina dekolmaninin yanisira, pe-
riferik retina dejenerasyonlari ve retina delikleri de Stick-
ler sendromlu olgularda sikca rastlanan oftalmik bulgu-
lardir.2 Olgumuzun sol gézinde retina dekolmani, her
iki gézde periferik retinada birgok retinal delik ve dejene-
rasyon alanlari gézlendi. Hastanin sad goz periferik re-
tinasindaki retinal delik ve dejenerasyon alanlarina ar-
gon laser fotokoagUlasyon ile cevreleme planlanirken;
sol gézine retina dekolman cerrahisi yapilarak anatomik
bitonluk saglandi, periferik retinal dejenerasyon alanla-
ri ve retinal delikler laser fotokoagtlasyon ile cevrelendi.
Ancak postoperatif 2. ayda niiks retina dekolmani géz-
lendi ve pnématik retinopeksi ile retina komplikasyon-
suz yahsgtirildi.

Stickler sendromlu olgularda glokom ve a¢i anoma-
lilerine rastlanmaktadir ve bu olgularda gézlenen gon-
yodisgenezisin Stickler sendromunun bir parcasi oldugu
bildirilmistir.> Olgumuzun her iki gézinde de agi ano-
malisi olarak iristen aciya uzanan kictk iris képricikle-
ri saptandi.

Mevcut olan literatir taramasinda Stickler sendromu
ile mikrokorneanin birlikteligi gértlmemigtir. Olgumuz-
da diger oftalmik bulgulara ek olarak mikrokornea mev-
cuttu. Mikrokornea, erigkin korneanin horizontal ¢apinin
10 mm veya daha az oldugu nadir gérilen, tek veya cift
tarafli olabilen bir klinik durumdur.'? Stickler sendromu
ile mikrokornea birlikteligi ilk kez olgumuzda rapor edil-
me 6zelligini tagimaktadir.

Stickler sendromunun ekstraokiler bulgular arasin-
da yer alan; dizlesmis nazal képri, maksiller hipopla-
zi, mikrognati, dental anomaliler, yUksek tavanli damak,
yarik damak, ince uzun ekstremiteler ve asin elastik ek-
lemler, kalga subluksasyonu, spondiloepifizyel displazi,
artropati, sensorinéral tipi isitme kaybi ve mitral kapak
prolapsusu'” gibi klinik bulgularin biyik ¢ogunlugu ol-
gumuzda saptandi.

Tani koydurucu énemli kriterlerin bir kismini da of-
talmik bulgular olusturmasindan dolayi, Stickler sendro-
mu tanisi digtnilen olgularin mutlaka oftalmolojik mu-
ayenelerinin yapilmasi gerekmektedir. Oftalmolojik bul-
gularin erken yasta ilerledigi ve érnegin glokomatédz ve
retinal hasar yarathgi ve gérme kaybina neden oldugu
bilinmektedir.5?'" Bu nedenle Stickler Sendromu tanisi
alan hastalarda oftalmolojik muayene mevcut olan pato-
lojilerin erken tani ve tedavisi icin son derece énemlidir.
Stickler sendromunun daha ¢ok antenatal tanisi konula-
bildigi igin ailelere mutlaka genetik danigma verilmelidir.
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