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Arkusu: Lesitin Kolestrol Aciltransferaz Eksikligi

Corneal Haze and Peripheral Corneal Arcus in a Young Patient:
Lecithin-Cholesterol Acyltransferase Deficiency
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Ozet

Olgumuz 23 yaginda bayan hasta, her iki goz kornealarinda renk degisikligi sikayeti ile bagvurdu. Olgumuzun her iki gozde gorme
keskinligi 20/20, goz i¢i basinglar1 sagda 14 mmHg, solda 12 mmHg saptandi. Fundus muayenesinde optik disk, makula ve periferik
retina dogald1 ve goz hareketleri normal olarak saptandi. Biyomikroskopik muayenede konjonktivalar dogald: ancak her iki korneada
yaygin bulaniklik ve limbusu tamamen ¢evreleyen kornea arkusu mevcuttu. Biyokimyasal parametrelerden yiiksek dansiteli lipoprotein
degeri 5 mg/dL’nin altinda 6lgiildii ve tekrar eden 6l¢timlerde degisiklik olmadig: goriildii. Biz bu olguda g6z bulgular: ve yiiksek
dansiteli lipoprotein degerinin diisiikliigii ile lesitin kolestrol agiltransferaz eksikligi diisiindiik. Bu yazida gérmeyi azaltmayan kornea
bulaniklig1 ve geng yasta periferik kornea arkusu olan yiiksek dansiteli lipoprotein seviyelerinde diigiikliik saptanan olgu sunulmustur.
(Turk J Ophthalmol 2014; 44: 319-21)

Anahtar Kelimeler: Korneal arkus, lesitin kolestrol agiltransferaz eksikligi, geng erigkin

Summary

A 23-year-old female patient applied to our clinic with the complaints of color changes in both of her corneas. Ophthalmological
examination revealed 20/20 vision in both eyes. Intraocular pressure was 14 mmHg on the right eye and 12 mmHg on the left eye. Eye
movements were normal and fundus examination revealed normal optic disc, macula, and peripheral retina. Biomicroscopic examination
revealed diffuse haze in both of her corneas with circumferential arcus at the limbus and normal conjunctivae. Biochemical parameters
were normal except for high-density lipoprotein values below 5 mg/ml, which was confirmed on repetitive tests. Together with ocular
manifestations and low high-density lipoprotein values, a diagnosis of lecithin-cholesterol acyltransferase deficiency was made. In this
article, a young patient who had low high density lipoprotein serum levels, peripheral corneal arcus, and corneal haze not affecting the
visual acuity is presented. (Turk J Ophthalmol 2014; 44: 319-21)
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Geng¢ Hastada Kornea Bulanikligi ve Periferik Kornea

Giris

Lesitin  kolestrol acil transferaz (LCAT) enzimi c¢evre
dokulardaki artik kolesteroliin karacigere atilimini hizlandiran
bir enzimdir. Bu enzimin fonksiyonlarindaki herhangi bir
defekt kolestroliin dokularda birikimine yol agar. Bu durum
neticesinde kornea bulanikligi, kornea arkusu, ateroskleroz
ve bobrek yetmezligi gelisebilir. Korneay: etkileyen serum
lipoproteinlerinin anormal azalmasi; LCAT eksikligi, tangier
ve fish eye hastaliginda goriilmektedir.1,2

Bu yazida gormeyi azaltmayan kornea bulanikli31 ve geng
yasta periferik kornea arkusu olan yiiksek dansiteli lipoprotein
(HDL) seviyelerinde diisiiklitk saptanan olgu sunulmugtur.
Olgudan bu yayin i¢gin bilgilendirilmis olur alinmigtir.

Olgu Sunumu

Olgumuz 23 yaginda bayan hasta, her iki g6z kornealarinda
renk degisikligi yakinmasi ile bagvurdu. Bu durumun
¢ocuklugundan beri mevcut oldugu ve benzer durumun erkek
kardeginde de oldugu 6grenildi ancak erkek kardesi bagka bir
sehirde oldugu i¢in muayene edilemedi.

Olgumuzun her iki gozde gorme keskinligi 20/20, goz igi
basinglar: sagda 14 mmHg solda 12 mmHg saptandi. Fundus
muayenesinde optik disk, makula ve periferik retina dogald1
ve g6z hareketleri normal olarak saptandi. On segment
biyomikroskopisinde konjonktivalar dogald: ancak her iki
korneada yaygin bulaniklik ve limbusu tamamen cevreleyen
kornea arkusu mevcuttu (Resim 1, 2).
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Hemogram sonucu normal olan olgunun biyokimyasal
parametrelerden HDL degeri 5 mg/dL’nin altinda &lgiildu ve
tekrar eden dl¢iimlerde degisiklik olmadig: goriildii (Tablo 1).

Biz bu olguda gz bulgular1 ve HDL diisiikliigii nedeni ile
LCAT eksikligini diigiindiik.

Tartisma

LCAT insan plazmasinin  kolesterol esterlerinin
sentezinden sorumlu enzimdir. LCAT eksikligi nadir goriilen
otozomal resesif kalitimla gegen bir hastalikeir. Hastalarda
LCAT aktivitesinde azalma, HDL eksikligi, hemolitik anemi,
proteiniiri, bobrek yetmezligi gibi sistemik komplikasyonlar
goriilebilir.3 Bizim olgumuz hematolojik ve nefrolojik agidan

degerlendirildi ve herhangi bir patoloji saptanmadi.

Tablo 1. Hastann lipit profili

Test Sonuc¢ Referans araligt
Trigliserit 95 mg/dL 0-150

Kolesterol 103 mg/dL 0-200

HDL kolesterol {5 mg/dL 40-60

LDL kolesterol 79 mg/dL <130

Resim 1. Sag gozdeki kornea bulanikligi ve kornea arkusu goriiliiyor

Resim 2. Sol gzdeki kornea bulanikligi ve kornea arkusu goriiliiyor
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LCAT eksikligi cocukluk yaglarinda ortaya ¢ikar, korneada
gorme azli31 yapmayan ufak fokal lipit birikimlerinin neden
oldugu stroma bulanikligi ve kornea periferinde arkusla
karakterizedir. LCAT eksikliginde keratoplasti nadiren
gerekir ¢linkii yavas ilerleyicidir ve gorme keskinligi genelde
etkilenmez. Ayrica LCAT eksikliginde fundusta angioid
streaks benzeri bruch membran riiptiirii saptanan olgular
bildirilmigtir.45 Bizim olgumuzda gérmesini azaltmayan
kornea bulaniklig: ve periferik kornea arkusu vardi. Fundus
muayenesinde patoloji yoktu.

Tangier hastalig1 yiiksek dansiteli lipoprotein eksikliginin
en afir formlarindan biridir ve otozomal resesif gecis gosterir.
ATP-binding casette transporter Al (ABCA1) geninde
mutasyon mevcuttur.2 Tangier hastalii Chu ve ark.6
tarafindan 1979 yilinda ilerleyici kornea bulaniklig: olarak
tanimlanmigstir. Tonsiller ve kornea gibi viicut sicakliginin
diisiik oldugu viicut bolgelerinde lipit birikimi goriiliir. Bu
hastalikta sar1 ve turuncu tonsiller, néropati, hepatomegali,
hipokolesterolemi, kardiovaskiiler hastalik ve kornea
opasifikasyonu goriiliir.7-9 Tangier hastaliginda kornealarda
yaygin bulaniklik ve arka stroma opasiteleri goriiliir ancak
kornea periferinde arkus goriilmez.9:10 Bizim olgumuzun
sistemik muayenesinde herhangi bir patoloji yoktu ayrica
tangier hastalifindan farkli olarak periferik kornea arkusu
vardt.

Fish eye hastaliginda lesitin kolestrol agil transferaz
aktivitesi disiktiir. HDL'nin serbest kolesteroliiniin
esterlesememesi ve bunun bir sonucu olarak esterlesmemis
kolestroliin dokularda birikmesi s6z konusudur. Fish eye
hastaligi otosomal resesif kalitim gosteren, iki tarafli
ilerleyici kornea bulanikligi ve dislipoproteinemi ile
karakterizedir. Kornea opasifikasyonu gen¢ bireylerde
goriiliir ve korneanin periferinden baglayarak merkeze
dogru ilerleyen gérme azligi yapan ufak sari-beyaz-gri
renkte noktalardan olusan belirgin kornea bulaniklig:
vardir.1,2,11,12 Bizim olgumuzda kornea bulanikligina bagls
gorme keskinliginde azalma yoktu.

Sonug olarak; kornea bulanikligi ve erken yagta korneada
periferik arkus goriillen hastalarda dislipoproteinemiler
hatirlanmali ve biyokimyasal degerlendirme yapilmalidir.
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