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Cocukluk Caginda Retinitis Pigmentosa: Bir Olgu Sunumu
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OZET

Retinitis pigmentoza (RP), birgcok sendromla birlikte bulunabilen ve ilerleyici
gorme kaybiyla seyreden bir hastaliktir. Bu nedenle erken tanisi dnemlidir.
Halen tedavisi bulunmayan bu hastaligin tanisi, iyi bir anamnez ve oftalmolojik
muayene ile konulabilmektedir. Bu yazida bir olgu sunularak RP'ye yaklagim,
tani ve tedavi yollari anlatilmistir. (Giincel Pediatri 2008; 6: 43-6)

Anahtar kelimeler: Retinitis pigmentoza, ¢cocuk, gérme kaybi

SUMMARY

Retinitis pigmentosa (RP) is characterized by progressive loss of vision and
accompanied by many syndromes. Therefore, early diagnosis is very important
in RP. Now, definitive treatment of RP is not available. Diagnosis is performed
with good medical history and ophthalmolojical examination. We present a
patient with RP and describe diagnosis, treatment and approach to this dis-
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Giris

Retinitis pigmentoza (RP) retinada pigment olusumu
ve ilerleyen gérme kaybiyla sonuglanan herediter bir
hastaliktir. Kalitsal gecisli retinal distrofiler arasinda en
sik goriilenidir. Genel popiilasyonda 1/3,500 oraninda
goriillir (1). Gliniimiize kadar yaklasik 70 degisik gene-
tik defekt belirlenmistir. En sik gdriilen formu otozomal
resesif geciglidir. Bu formda gérmede, ozellikle de ge-
ce gormede azalma yasamin erken donemlerinde bas-
lar. Gorme kaybi ciddidir ve %30 oraninda tam korliik
goriliir. Karanlkta gérmede zorluk, periferik gérmede
azalma ile karakterizedir. Santral ve renkli gérmede
azalma hastaligin geg bulgularidir (2). Otozomal domi-
nant formu daha ¢ok erigkinlerde olur. X'e bagh resesif
formu da tanimlanmigtir. Birgok hastaligin tanisinda ol-
dugu gibi RP'de de, anamnez ve dikkatli oftalmolojik
muayene tani koydurucudur. Anamnezde &zellikle ka-
ranlk adaptasyonu, alacakaranlikta, sisli havada go-
riig, tiyatro, sinema salonu gibi ani karanlik ve aydinlik
gegisi olan yerlerde adaptasyon sorulmaldir. Baslan-

ease. (Journal of Current Pediatrics 2008; 6: 43-6)
Key words: Retinitis pigmentosa, child, blindness

gi¢c yasi hastaligin ilerleyisine gore degismektedir. Ge-
nelde geng yetigkinlerin hastaligi olan RP, infantil dé-
nemden 30-50'li yaslara kadar her dénemde goriilebilir
ve halen kesin bir tedavisi yoktur.

Olgu Sunumu

Onbes yasinda erkek hasta, poliklinigimize di¢ yildir
siiregelen ve geceleri belirginlesen gérme zayifhgi ne-
deniyle basvurdu. Ilk kez yedi yasinda sasilik sikayetiy-
le doktora bagvuran olguya iki yil 6nce RP tanisi konu-
larak, tedavi olarak A ve E vitamini verilmis. Hastanin 6z
gecmisinde bir 6zellik bulunamadi.

Anne ve baba arasinda 3. derece akrabalik bulunan
hastanin soy ge¢misinde g6z hastaligi tanimlanmiyor-
du. Fizik muayenesinde mental, motor ve seksiiel geli-
simi olagandi. G6z muayenesinde nistagmus, goz dibi
incelemesinde arterlerde incelme, optik sinirde soluk-
luk, retinada pigmenter degisiklikler (Resim 1-2) goz-
lendi. Hastanin Humphrey gorme alani tetkikinde retini-
tis pigmentosaya uygun ring skotom-periferik daralma
saptandi (Resim 3).
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Laboratuvar testlerinde; hemogram, kan glikoz dii-
zeyi, karaciger ve bobrek fonksiyon testleri, trigliserid,
total kolesterol, elektrolitler, tiroid fonksiyon testleri ve
idrar tetkiki normal olarak bulundu. Odyolojik inceleme-
de isitme kaybi yoktu. Batin ultrasonografisi (USG) ve
elektrokardiyografisi (EKG) normaldi. Olgu pediatri ve
g6z klinikleri tarafinca takibe alindi.

Tartisma

Retina pigment epitelindeki (RPE) pigment birikimi
sonucunda fotoreseptdrlerin (basil-koni) kaybi olmakta-
dir. RP'deki gorme kaybi ve klinik sekil, basil ve konilerin
retinadaki dagihimi, basil-koni distrofi veya koni-basil
distrofilerine bagh olarak degismektedir. Basil-koni dis-
trofisinde ring skotom, gece gdrme azhgl (niktalopia)

Resim 1. Kemik spikiilii tarzinda pigmentasyon, balmumu goriinii-
miinde optik disk soluklugu

Resim 2. Periferik retinada yaygin kemik spikiilii
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problemleri, yavas ilerleyen, dnce periferden baslayan
(tiinel goriisii) ve ileride merkezi gormeyi de etkileyen
gérme kaybi olur. Koni-basil veya sadece koni distrofi-
sinde ise gorme keskinligi, renk ayrimi, giindiiz gérme
problemleri meydana gelmektedir (3).

RP’li hastalarda aile dykiisi, ilag dykiisii (fenotiazin
gibi ilaglarin toksisitesi), onceden olan gérme problemle-
ri sorgulanmali, siipheli fertlere oftalmolojik muayene uy-
gulanmalidir. Gérme alan incelemesi, elektroretinogram
(ERG), fundus fotograflanmasi yapiimalidir. Gérme kes-
kinligi muayenesi olgularin izleniminde kullanilmalidir.
Goldmann (kinetik) perimetri gorme alani igin uygulan-
malidir. E§er hasta erkek ve kalitim bilinmiyorsa anne ta-
slyici olabileceginden degerlendiriimeli, anneye ERG ya-
piimalidir. Olgumuzda ilag toksisitesi yapabilecek ilag
kullanimi, ailesinde de gérme problemi dykiisii yoktu.

RP'de gdziin 6n segment muayenesi normaldir. ileri
donemde lenste arka subkapsiiler katarakt goriilebilir.
Gorme keskinligi hastaligin evresine gore 20/20°den korlii-
ge kadar degisebilir. Basil-koni RP'de RPE hiperpigmen-
tasyonu, retinada atrofik bolgeler, arteriollerde incelme,
optik sinirde solukluk géze garpar. llerlemis evrede kistik
makiila 6demi goriilebilir. Koni-basil RP'de ise “6kiiz go-
zli" olarak tanimlanan makiilopati, retinada atrofik alan-
lar, zit olarak koroideremi, girat atrofi, myopik dejeneras-
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Resim 3. Retinitis pigmentosanin ring skotom bulgusu (sag goz)

GuncelPediatrilA



Eren ve ark. Retinitis Pigmentosa: Bir Olgu Sunumu

yon gdzlenebilir. Olgumuzun dn segment muayenesi nor-
maldi, ancak g6z dibinde RP’ye ait bulgular mevcuttu.

Birgok hastalik ve sendrom ile RP birlikteligi tanim-
lanmistir (Tablo 1). Usher sendromunda konjenital igitme
kaybi ve RP beraberligi vardir (4). U tipi bulunur. Tip
1'de ciddi isitme kaybi vardir, RPE hiicrelerinde bulunan
myozin VIl-a'nin kodlandigi kromozom 11q°da mutasyon
saptanmistir. Bilateral sensorindral igitme kaybi olan ¢o-
cuklardaki RP, ERG ile erken teshis edilebilir (5). Bu has-
talar koklear implant igin uygun adaylardir (6). Olgumuza
da bu sendromun diglanmasi amaciyla isitme testi yapil-
di ve patolojik bulguya saptanmadi.

Alstrom sendromu nadir goriiliir ve otozomal resesif
gecislidir. Abdominal obezite, bozulmus glikoz toleransi,
akantozis nigrikans, hiperlipidemi, RP, nérosensoriyal
sagirhk, kardiyomiyopati ile karakterizedir. Metabolik
sendromla iligkisi saptanmistir (7). Lizozomal depo has-
taliklarinda (ndronal seroid lipofuksinozis) demans, kon-
viilziyon, RP, progresif gérme kaybi olabilir. Infantil for-
mu 8-18 aylar arasinda baslar. Infantil seroid lipofuksi-
nozis daha cok Finlandiya’da goriiliir, iki yaginda korliik-
le sonuclanir. Optik atrofi, makiiler pigmenter degisiklik-
ler gozlenir. Abetalipoproteinemide apolipoprotein B
sentezlenemez, yad malabsorbsiyonu olur. Retinal ve
spinoserebellar dejenerasyon gozlenir. Yiiksek doz A ve
E vitamini ile RP gerileyebilir. Olgumuzda kolesterol ve
trigliserit seviyesi normaldi, dermatolojik muayenesinde
akantozis nigrikans saptanmadi. Yine mukopolisakkari-
dozlarda (MPS) da (dzellikle Hurler, Hunter, Sanfilippo
sendromu) RP arastiriimalidir. Tipik yliz goriiniimii ve is-
kelet displazisi olmamasi nedeniyle olgumuzda MPS dii-
stinilmedi.

Giincel Pediatri 2008; 6: 43-6

Cok uzun zincirli yag asitlerinin defektif oksidasyonu
ve birikimiyle karakterize Zellweger sendromu infantil
donemde karakteristik yiiz goriiniimii, psikomotor geli-
simde gerilik, hipotoni, renal kortikal kist, konviilziyon,
hepatik intersitisyel fibrozisle seyreder. Neonatal adre-
nal I6kodistrofili bebekler 7-10 yaslarina kadar yasarlar.
Daha az ciddi formu olan Refsum hastaliginda fitanoil
koenzim A hidroksilaz eksikligi sonucu fitanik asit biriki-
mi gelisir. Serebellar ataksi, distal ektremitelerde prog-
resif gli¢ kaybi, sagirlik, anosmi, okiiler motilitede prog-
resif kisittanma ve RP ile karakterizedir. Olgumuzda
anamnezde ve ndrolojik muayenede anosmi yoktu, sa-
girhk saptanmad.

Kearns-Sayre sendromu mitokondriyal hastalik olup
retinada tuz-biber gdriiniimdi, normal arterioller, okuler
motilitede progresif kisitlanma, ptozis, kalp blogu gorii-
Itir. Okiiler bulgular 20 yasindan dnce goriiliir (8). Bu
sendrom agisindan olgumuza EKG c¢ekildi, kalp blogu
saptanmadi.

RHYNS sendromu RP, hipopitutarizm, nefrofitizis, is-
kelet displazisinin ingilizce bas harflerinden olusmakta-
dir. Biiyiime hormonu eksikligi olan hastalarda RP varsa
bu sendrom akla gelmelidir (9). Bardet-Biedl sendromu
(BBS) otozomal resesif gecer. Retinopati, polidaktili, hi-
pogenitalya, obezite, mental retardasyon vardir. Bes tipi
olan bu sendrom erken ¢ocukluk déneminde gece korlii-
gl ile baglar ikinci dekatin sonunda ciddi derecede gor-
me bozuklugu olur (10,11). Glutarik asidiiri tip 1'de intra-
retinal hemoraiji, strabismus, RP gibi gz bulgulan gozle-
nir (12). Yine olgumuzda yukarida belirtilen sendromlara
iligkin bulgular yoktu.

Tablo 1. Retinitis pigmentosa ile birliktelik gosteren hastaliklar

Hastalik Ozellikler

Abetalipoproteinemi

Yag malabsorbsiyonu, akantozis, retinal ve spinoserebellar dejenerasyon

Alstrom sendromu

Abdominal obezite, bozulmus glikoz toleransi, akantozis nigrikans, hiperlipidemi, RP,
norosensoriyal sagirlik, kardiyomiyopati

Bardet-Biedl sendromu

RP, polidaktili, hipogenitalya, obezite, mental retardasyon

Kearns—Sayre sendromu
kalp blogu

Retinada tuz-biber goriiniimii, normal arterioller, okuler motilitede progresif kisitlanma, ptozis,

Ndronal seroid lipofuksinozis

Demans, konviilziyon, RP, progresif gérme kayhbi

Mukopolisakkaridoz

Tipik kaba yiiz goriiniimii, iskelet displazisi

Refsum hastalig
progresif kisitlanma

Serebellar ataksi, distal ektremitelerde progresif gii¢ kaybi, sagirlik, anosmi, okiiler motilitede

RHYNS sendromu

RP, hipopitutarizm, nefrofitizis, iskelet displazisi

Usher sendromu Konjenital isitme kaybi, RP

Zellweger sendromu

Karakteristik yiiz gdriiniimii, psikomotor gelisimde gerilik, hipotoni, renal kortikal kist,
konviilziyon, hepatik intersitisyel fibroz
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Giiniimiizde RP igin bilinen kesin bir tedavi mevcut
degildir. Refsum hastalifi ve herediter abetalipoprote-
inemide erken tani ve bu hastaliklara uygun tedauvi ile
hastaligin ilerlemesi durdurabilinir. Vitamin A (beta karo-
ten) tedavisi halen tartismali olup, antioksidan 6zelligin-
den faydaniimaktadir. Olgumuza da tani sonrasi A ve E
vitamini verilmig ancak belirgin yanit alinamamustir. Ase-
tazolamid, yiiksek doz E vitamini, C vitamini tedavide de-
nenmektedir. Son yillarda adenoviriis, lentiviriis gibi ta-
styici viriisler kullanarak intravitreal, subretinal gen te-
davileri denenmektedir. Eer katarakt gelismisse kata-
rakt cerrahisi merkezi gorme keskinligini artirabilir. Yine
retina transplantasyonu, retinal protezler deneysel asa-
madadir.

Fazla miktardaki 1s13in oksidan etkisi olacagindan
istktan kaginmalari, ultraviyole (UV) absorbe eden lens
kullanmalar dnerilebilir. Yakin oftalmolojik takip uygu-
lanmalidir. Tim hastalara hastaligi hakkinda bilgi veril-
meli ve komplikasyonlar anlatiimalidir. Gerekirse cesitli
gérme rehabilitasyonlari uygulanabilir (13). Isitme prob-
lemi olanlara konusma ve isitme rehabilitasyonu basla-
nabilir. Tiim hastalara genetik danisma verilmelidir.

Sonug olarak; halen kesin tedavisi bulunmayan bu
hastaligin tanisinin bir¢ok hastalikta oldugu gibi dikkatli
anamnez ve oftalmolojik muayene ile konulabilecegi
unutulmamalidir. Erken taniile hastaliga eslik eden olasi
bazi sendromlar da saptanarak, bazi hastaliklar nlene-
bilmekte ve erken rehabilitasyon sansi dogmaktadir.
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