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Oz

Amac: Tirkiye'deki iglincii basamak bir goz klinigine bagvuran
Fabry hastalig:i (FH) tanili hastalarin oftalmolojik bulgularinin
degerlendirilmesidir.

Gerec ve Yontem: Bu prospektif, kesitsel ¢aligmaya FH tanist almig 15
hastanin 30 gézii dahil edildi. FH tanisi klinik bulgular, genetik analiz ve
biyokimyasal degerlendirmeye dayanilarak konuldu. Tiim katilimcilara
detayli oftalmolojik muayene yapildi, FH’ye ait tipik gz bulgulari
(kornea vertisillata, konjonktival anevrizma, katarake, retinal vaskiiler
tortiyosite) ozel olarak degerlendirildi ve kaydedildi.

Bulgular: Ortalama yag 45=17 yil (aralik: 22-75 yil) olup, kadin/erkek
orant 2/3 idi. Tiim hastalarda konjonktival vaskiiler tortiyozite saptandi,
12 (%80) hastada konjonktival anevrizma bulunmaktaydi. On hastada
(%66,6) kornea vertisillata, 4 hastada (%26,6) lens opasifikasyonu, 8
hastada (%53,3) retinal vaskiiler tortiyozite mevcuttu. Tiim hastalarda en
az iki farkli g6z tutulumu vards; bunlarin cogunlugunu (3 heterozigot/7
hemizigot) kornea vertisillata ve konjonktival vaskiiler anomali birlikteligi
olusturmaktaydi. Bes hemizigot hastada (%33,3) konjonktiva, kornea ve
retina tutulumu birlikteydi. Bir hemizigot hastada FH ile iligkili tiim
oftalmolojik bulgular her iki gozde saptandi.

Sonug: Bu caligma Tiirkiye’de FH'ye spesifik oftalmolojik bulgularin
bildirildigi ilk ¢aligmadir. Kornea vertisillata, FH’nin en karakteristik
oftalmolojik bulgusu olarak kabul edilse de, hastalarin yaklagik iicte
birinde saptanmamugtir. Ayrica, FH’nin bir diger iyi bilinen oftalmolojik
bulgusu olan katarakt da hastalarin yalnizca %26,6’sinda mevcuttu.
Konjonktival vaskiiler anormali FH’de izole olarak olduk¢a nadir
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goriiliirken, diger goz bulgularinin 6nemli bir kismina eglik ecmekteydi.
Dolayisiyla, gozden kacabilecek hafif belirtilerin taninmast ve diger
bulgular ile birlikteliklerinin 6zel olarak dikkate alinmasi, FH iligkili
oftalmolojik bulgularin tanisal deZerini artirabilir.

Anahtar Kelimeler: Kornea vertisillata, konjonktival anevrizma, Fabry
katarakti, Fabry hastalig1, metabolik hastaliklar

Abstract

Objectives: To report ocular manifestations in patients with Fabry
disease (FD) from a tertiary eye care center in Tiirkiye.

Materials and Methods: This prospective, cross-sectional study
included 30 eyes of 15 patients with FD. The diagnosis of FD was
made based on a combination of clinical findings, genetic analysis, and
biochemical evaluation. All participants underwent a detailed ophthalmic
examination with special focus on the typical ocular features of FD (cornea
verticillata, conjunctival aneurysms, cataract, retinal vessel tortuosity).

Results: The mean age was 45+17 years (range: 22-75 years), with a
female/male ratio of 2:3. All patients had tortuous conjunctival vessels
and 12 patients (80%) had conjunctival aneurysms. Cornea verticillata was
present in 10 patients (66.6%), lens opacification in 4 patients (26.6%),
and retinal vascular tortuosity in 8 patients (53.3%). All patients had at
least two different ocular findings; most (3 heterozygotes/7 hemizygotes)
had a combination of corneal verticillata and conjunctival vessel
abnormality. The conjunctiva, cornea, and retina were affected together
in 5 hemizygous patients (33.3%). One hemizygous patient had all FD-
related ocular manifestations in both eyes.

Conclusion: To our knowledge, this study is the first to describe the
ocular manifestations of FD in the Turkish population. Although cornea
verticillata is considered a hallmark of FD, it was absent in approximately
one-third of patients. Moreover, cataract, another well-known feature
of FD, was present in only 26.6% of the patients. Conjunctival vascular
abnormality alone seems to be quite rare in FD, although it often
accompanies other ocular manifestations. Therefore, recognition of other
mild findings and special consideration of their associations may increase
the diagnostic value of ocular findings in FD.

Keywords: Cornea verticillata, conjunctival aneurysm, Fabry cataract,
Fabry disease, metabolic diseases
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Giris

Fabry hastaligi (FH), prevalans: erkeklerde 1/40.000-
1/60.000 ve kadinlarda 1/339.000 olan nadir bir X'e bagli
lizozomal depo hastaligidir.’ Alfa-galaktosidaz A enziminin
(0-Gal) yoklugu veya eksikligine bagli glikosfingolipid
metabolizmasinin bozulmas: ile karakterizedir. FH'de a-Gal/
geninde (GLA) cesitli mutasyonlar tanimlanmigtir.>® Etkilenen
erkekler, yalnizca bir hastaliga 6zgii alele sahip olduklari icin
hemizigot olarak tanimlanir. Genellikle saptanabilir diizeyde
0-Gal enzim aktivitesine sahip olmadiklar: icin, hastaligin tipik
klinik tablosu erkeklerde daha belirgin sekilde goriiliir. Bununla
birlikte, etkilenen kadinlar heterozigot olarak tanimlanmaktadir.
Erkeklerden farkli olarak, carpik X inaktivasyonu nedeniyle
klinik belirtiler asemptomatik ile ileri evre hastalik arasinda
olabilir.*

FH'de kardiyopati, néropati ve serebrovaskiiler hastaliklar
morbidite ve mortaliteyi artiran en ciddi klinik bulgulardir.™
Oftalmolojik tutulum FH’'de olduk¢a sik goriilmesine ve
hastaliZin erken belirtileri arasinda yer almasina ragmen siklikla
gozden kagmaktadir. Bununla birlikte, oftalmolojik bulgular ve
goriilme sikliklari hakkinda bilgi sahibi olmak FH’nin erken
ve dogru tanisinda yararli olabilir.® Literatiirde FH ile iligkili
okiiler bulgularla ilgili veriler sinirlidir ve mevcut caligmalar
¢ogunlukla ABD, Kanada ve Avrupa iilkelerinden hastalari
kapsamaktadir.”*>!° Tiirk popiilasyonunda FH ile ilgili bazi
makaleler olmasina ragmen, bildigimiz kadariyla, hastaligin
oftalmolojik tutulumuna dzgii bir ¢aligma bulunmamaktadur.''?
Bu caligmanin amaci, Tiirkiye’den tiglincii basamak bir goz
hastaliklar: klinigine bagvuran FH’li hastalarin oftalmolojik
bulgularini bildirmektir.

Gereg ve Yontem

Bu prospektif, kesitsel calisma icin Ege Universitesi Yerel
Etik Kurulu'ndan onay alindi (karar numarasi: 24-1.1T/33,
tarih: 25.01.2024) ve caligma siiresince Helsinki Bildirgesi'nin
ilkelerine bagli kalindi. Tiim katdimcilardan bilgilendirilmis
onam alindi.

Calismaya Ege Universitesi Gocuk Hastaliklari Anabilim
Dali Metabolizma ve Beslenme Boliimii ve Tibbi Genetik
Anabilim Dalr'ndan sevk edilen hastalar dahil edildi. Tiim
hastalar FH tanisi almig ve kapsamli sistemik muayenenin bir
parcasi olarak Ege Universitesi Goz Hastaliklart Klinigi'ne sevk
edilmigti. Tani, klinik bulgular, molekiiler genetik analiz ve
biyokimyasal tetkiklerin sonuglarina dayanarak konuldu.

Sistemik bulgulari iceren kapsamli 6ykii alindi ve yag ve
cinsiyet gibi demografik veriler kaydedildi. Tim hastalara
biyomikroskop ile 6n segment muayenesi, Goldmann aplanasyon
tonometresi ile goz i¢i basinct olgiimii ve pupil dilatasyonu
yapilarak fundus muayenesinden (bir damla %1 tropikamid
[Tropamid 1%, Bilim llag, Tiirkiyel) damlatildiktan sonra)
olugan ayrintili oftalmolojik degerlendirme yapildi. FH’nin
kornea vertisillata, konjonktival anevrizmalar, konjonktival
damar tortiyozitesi, lens opasifikasyonu varligi ve mevcutsa
tipi ve retinal damar tortiyozitesi gibi tipik klinik 6zellikleri
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spesifik olarak analiz edildi. En iyi diizeltilmig gorme keskinligi
(EIDGK), minimum rezoliisyon agisinin logaritmasi (LogMAR)
olarak kaydedildi. G6z kurulugu tanisi i¢in gozyag: kirilma
zamani (GKZ) ve Schirmer 1 testleri yapildi.

FH ile iligkili olmayan kronik sistemik hastali1 olan (bag
dokusu bozukluklari, diyabet vb. dahil), diger hastaliklar icin
herhangi bir topikal veya sistemik tedavi alan ve okiiler travma
veya eslik eden okiiler hastalik dykiisii olan hastalar caligmaya
dahil edilmedi.

Istatistiksel Analiz

Istatistiksel analizler Windows icin IBM SPSS Statistics,
stitiim 25,0 (IBM Corp., Armonk, NY, ABD) kullanilarak
gerceklestirildi. Tanimlayict istatistikler ortalama, standart sapma,
medyan, minimum, maksimum, say1 ve yiizde olarak verildi.

Bulgular

FH ile iligkili okiiler bulgular: olan 15 hastanin 30 gézii
caligmaya dahil edildi. Ortalama yag 45+17 yil (aralik, 22-75
yil), kadin erkek orani 2:3 idi (Tablo 1).

Olgu oykiilerinde 4 hastanin (%26,6) ailesinde FH dykiisii
oldugu saptandi. Altr heterozigot kadin hastanin dordii
asemptomatikti. FH’nin sistemik tutulumlarinin sayisi ve
siddeti (kardiyak, renal ve norolojik) hemizigot erkeklerde
kadinlardan daha yiiksekti. Dokuz hastada (%60) biyokimyasal
analizde 0-Gal aktivitesi diisiik bulundu ve genetik analiz taniy1
dogruladi. Geri kalan 6 hastada (%40) 0-Gal aktivitesi normal
sinirlardaydi ve genetik analizde GLA mutasyonu saptanarak
FH tanist dogrulandi. Bir hasta oftalmolojik bulgular agisindan
muayene edildiginde enzim replasman tedavisi (ERT) aliyordu.

Ortalama EIDGK 0,03+0,06 LogMAR (aralik, 0-0,2
LogMAR) idi.

FH’nin en sik goriilen oftalmolojik bulgusu konjonktival
damar degisiklikleriydi. Bulber konjonktival damarlarin
tortiyozitesinde bilateral artig tim hastalarda mevcuttu.
Ayrica 12 hastanin 24 goziinde (%80) konjonktival sakkiiler
anevrizmalar goriildi (Sekil 1A).

On hastanin (%66,6) 20 goziinde kornea vertisillata
mevcuttu (Sekil 2).

On bes hastanin 4’tinde (%26,6) lens opasifikasyonu
goriildii. Lens opasifikasyonu olan hastalarin medyan yast 38,5
yil (ortalama, 40,2; standart sapma, 16,4; aralik, 22-62 yil)
idi. Hastalardan birinde, tipik “Fabry katarakt:” ile uyumlu
olarak arka lens kapsiilii seviyesinde bilateral “tekerlek parmagi”
seklinde katarakt vard: (Sekil 1B). Hastanin gorme keskinligi
bilateral etkilendi (sag: 0,20; sol: 0,10 LogMAR). Bir hastada
on subkapsiiler alan diizeyinde, gorme keskinligini etkilemeyen
(her iki gbzde 0,00 LogMAR) bilateral sektorel, kama geklinde,
beyaz katarakt mevcutru. Iki hastada mavi nokta (serulen)
katarakti vardi. Bu hastalardan birinde lens ¢evresinde bilateral
simetrik opasifikasyonlar mevcuttu ancak gérme keskinlikleri
etkilenmemisti (her iki gozde 0,00 LogMAR). Diger hastada
kataraktli gozde EIDGK 0,20 LogMAR idi ve diger gz 39
yasinda baska bir merkezde opere edilmisti ve psddofaktr.
Katarakti olan ve olmayan hastalar arasinda yag agisindan anlamli



Korkmaz ve ark. Fabry Hastaliginda Okiiler Bulgular

Tablo 1. Olgularin 6zellikleri
R g%‘ E;l(;frl: 83/ R Emtli:val EEEE%E Katarakt :Lerttlir;ilzite Mutasyon O et
P1 25 18 + + + - + p.P112L (c.335G>T) Olasilikla patojenik
P2 75 E + + + - + p.P112L (c.335G>T) Olasilikla patojenik
P3 52 |E . . - - - pG328V (983 G>T) | Patojenik
P4 28 E + + + - + p.R342X (c.1024C>T) | Patojenik

c.963,964delinsCA' Onemi bilinmeyen
PS5 22 K + + + + - (p-Q321_D322_delins

HN) varyant
P6 38 |E . . N . . (Cp75129 4—1752;‘;‘? Ol sl
P7 62 K - + + + - p.Al43T (c427G>A)* | Olasilikla patojenik
P8 44 E - + + - - p-AL43T (c427G>A)* | Olasilikla patojenik
P9 54 E + + + = = p-Y216C (c.647A>G) | Patojenik
P10 34 E + + + - + p.R227X (c.679C>T) | Patojenik
P11 39 K - + + + + p-R118C (¢.352C>T) | Olasilikla patojenik
P12 74 K + + o = o p-Y216C (c.647A>G) | Patojenik
P13 38 K - + - - - p.Al43T (c427G>A)* | Olasilikla patojenik
P14 62 K + + + - + p-R227X (c.679C>T) Patojenik
P15 31 E - + - - + p-A143T (c427G>A)* | Olasilikla patojenik
*Hastalarin tanist sirasinda bu varyantin hastaliga neden olan bir varyant oldugtu kabul ediliyordu, ancak son sinsflandirmalarda bu varyantin “benign” i varyant oldugu kabul edildi (PMID:
37937776). ACMG: Amerikan Tibbi Genetik ve Genomik Koleji

Sekil 1. Fabry hastalarinda izlenen okiiler bulgularin temsili fotograflari. (A) Mavi
ok konjonketival vaskiiler tortiyoziteyi ve anevrizmal dilatasyonlar1 gostermekeedir,
(B) beyaz ok Fabry kataraktina isaret ecmektedir

fark yoktu (p>0,05).

On bes hastanin 8'inde (%53,3) en sik rastlanan retina
bulgusu vaskiiler tortiyoziteydi. Bu degisiklikler tiim hastalarda
bilateral ve simetrikti (Sekil 3).

Tim hastalarda en az iki farkli okiiler FH bulgusu vards;
hastalarin 9%66,6’sinda (3 heterozigot kadin ve 7 hemizigot
erkek) kornea vertisillata ve konjonktival vaskiiler anomali
birlikteydi. Bes hastada (%33,3) konjonktiva, kornea ve retina
birlikte etkilenmig olup bu hastalarin tamami hemizigot erkekti.
Kornea vertisillata, konjonktival vaskiiler anomaliler, katarakt
ve retinal vaskiiler tortiyozite dahil olmak tizere Fabry ile iligkili
tiim okiiler bulgular sadece 1 hemizigot erkek hastada bilateral
olarak mevcuttu.

Ortalama GKZ 8+3 s (aralik, 4-10 s) idi. Ortalama Schirmer
1 sonucu 26,3+5,4 mm (aralik, 19-30 mm) idi. Bir hastada
bilateral kuru gz mevcuttu. Hastaya prezervansiz yapay gozyast

Sekil 2. Fabry hastaliZ1 olan bir hastada kornea vertisillata. Kirmiz1 ok, merkezi
korneadan radyal olarak ¢ikan sarmal benzeri gri opasiteleri gostermektedir

damlast (Eyestil SD, Sifi, halya) basland:.

Tartisma

FH, cok sayida organi etkileyen, son derece nadir, kalitsal bir
lizozomal depo hastaligidir. Yasami tehdit eden baslica belirtiler
kardiyopati, néropati ve serebrovaskiiler hastaliklardir.'>'* FH’de
oftalmolojik tutulum ihmal edilebilir diizeyde olmasa da, hafif
gorsel bulgu ve belirtilerle karakterize oldugu icin genellikle
hafife alinmaktadir. Bu nedenle FH iligkili oftalmolojik

129




Turk J Ophthalmol 54; 3: 2024

Sekil 3. Fabry hastalig1 olan bir hastanin (A) sag ve (B) sol gozii. Siyah oklar, arka
kutupta daha belirgin olan retinal vaskiiler tortiyozitenin arctigini gostermektedir

bulgularla ilgili veriler olduk¢a sinirlidir ve literatiirdeki mevcut
caligmalar cogunlukla ABD, Kanada ve Avrupa’dandir.”®%'

Etnik koken, kalitsal hastaliklarda ¢énemli bir faktordiir ve
hastaligin ozelliklerini gii¢lii sekilde etkileyebilir. Bu nedenle
farkls {ilkelerden gelen FH hastalar: ile yapilan caligmalar her
zaman tiim popiilasyonu yansitmamaktadir.”? Tiirkiye yapilan
FH ile ilgili kapsamli caligmalar cogunlukla kardiyoloji, nefroloji
ve noroloji alanlarinda olup oftalmolojik tutulum ile ilgili veriler
cok sinirlidir.'™12117 Inan ve ark.'” 14 FH'li hastada periferik
sinir sistemi tutulumunu degerlendirmis ve hastalarin yarisinda
kornea vertisillata (2 hasta) ve retinal vaskiiler tortiyozite (2
hasta) gibi ek oftalmolojik bulgular oldugunu bildirmigtir.
Yakin tarihli bir konsensiis bildirisinde Ezgu ve ark.'
Tiirkiye'nin FH’ye multidisipliner bakig agisini aktarmigtir.
Degerlendirmelerinde oftalmolojik tutulumun karakteristik
ozelliklerinden bahsetmis olsalar da, prevalansi hakkinda
popiilasyona dayali bir degerlendirme yapmamuiglardir.’® Ayrica,
Tiirk popiilasyonunda FH hakkindaki oftalmolojik caligmalar
¢ogunlukla goriiniir semptomlar ortaya ¢ikmadan once okiiler
tutulumun mikrovaskiiler belirtilerine odaklanmigtir.'22122
Ozetle, Tiirk popiilasyonunda FH ile ilgili cesitli caligmalar
olmasina ragmen, FH'nin oftalmolojik bulgularinin dogast ve
sikligs hakkinda ayrintili ve spesifik veriler eksiktir. Bildigimiz
kadariyla, bu ¢aligma, Tiirk popiilasyonunda FH’nin spesifik
olarak okiiler bulgularinin dogasini ve sikligini tanimlayan ilk
¢aligmadir.

FH tanisi, ozellikle net bir aile dykiisii olmayan olgularda
zordur ve siklikla gecikir. Fuller ve ark.” FH tanisinin semptom
baglangicindan yillar sonra (kadinlarda yaklagik 16 yil, erkeklerde
14 yil) konuldugunu bildirmiglerdir. FH’nin dogal seyrinde,
yikilmamig glikosfingolipidlerin birikmesi, ilerleyici hiicre
hasarina ve sonugta bibrekler, kalp ve merkezi ve periferik sinir
sisteminde organlarin yetmezligine neden olur. Bu nedenle,
tanidaki gecikme, etkilenen organlarda daha fazla hasar ile
iligkilidir ve morbidite ve mortalite riskinin artmasina neden
olur?* Ayrica FH, tibbi tedavi secenegi olan nadir genetik
lizozomal depo hastaliklarindan biridir. FH tedavisinde biiyiik
bir ilerleme olan ERT’nin yaygin olarak kullanilmaya baglamasi
FH'nin erken tanisinin &nemini pekistirmistir.”>**?” FH’nin
zamaninda tanst i¢in bu hastaliktan stiphelenilmesi gereklidir,
ancak son derecede nadir goriilen bir hastalik oldugu i¢in tiim
popiilasyonun taramast maliyet acisindan uygun degildir.”%%
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Burada oftalmolojik bulgularin varlig: 6nem kazanmaktadir
ve klinisyene onemli ipuglart vermektedir. Okiiler bulgular
FH'nin ilk gozlemlenebilir bulgularindan biridir ve bulgulari
tanimlamak i¢in genellikle tek bagina biyomikroskopik muayene
yeterlidir. Bu nedenle, bir g6z doktorunun FH'nin okiiler
bulgularini, sikligin1 ve olasi sonuglarint bilmesi cok snemlidir.**°
Tipik oftalmolojik bulgular konjonktival vaskiiler anomaliler
(vaskiiler anevrizmalar ve tortiyozite), kornea vertisillata,
katarake, retinal vaskiiler tortiyozite ve nadiren retinal vaskiiler
okliizyondur.?'##3*3% Farkli bolgelerde yapilan ¢aligmalarda
bildirilen insidans oranlari farklilik gostermektedir.®%1%%
Nguyen ve ark.” Avustralya’da bulber konjonktival vaskiiler
anomalinin (hemizigotlarda %97,1 ve heterozigotlarda %78,1)
FH’li hastalarda en yaygin oftalmolojik belirti oldugunu, bunu
kornea vertisillatanin (hemizigotlarda %94,1, heterozigotlarda
%71,9) ve retinal vaskiiler tortiyozitenin (hemizigotlarda
%76,5, heterozigotlarda %18,8) izledigini bildirmigtir. Benzer
sekilde, Kanada’da yapilan boylamsal bir caligmada en sik
goriilen oftalmolojik bulgularin konjonktival vaskiiler tortiyozite
(%85,7) ve kornea vertisillata (%89,2) oldugu bildirilmistir.®
Literatiirle uyumlu olarak, ¢alismamizda FH’nin en sik okiiler
bulgulari konjonktival vaskiiler tortiyozite (%100) ve anevrizmal
dilatasyondu (%80), bunlari kornea vertisillata (%66,6) izledi.

Kornea vertisillata, FH'nin ayirt edici 6zelligi olarak kabul
edilir ve hastaligin iyi bilinen bir bulgusudur. Korneanin
epitel ve subepitelyal tabakalarinda yogunlasan sarmal sekilli
opasiteler ile karakterizedir ve tipik olarak bilateraldir.’?*
Kornea vertisillata, FH'yi akla getirse de, farmakolojik (6rnegin;
amiodaron, klorokin, hidroksiklorokin) ve farmakolojik olmayan
(0rnegin, multipl miyelom) etiyolojilere sekonder olarak da
ortaya ¢ikabilir.’” Literatiirde FH’li hastalarda kornea vertisillata
%43,7 ile %94,5 arasinda degisen oranlarda bildirilmigtir.** Bu
degiskenlik, hastalarin yas1, genotipleri ve etnik koken ile iligkili
olabilecegi gibi klinik deZerlendirmenin 6znelligi ile de iligkili
olabilir. Caligmamizda hastalarin yaklagik {igte birinde kornea
vertisillata izlenmedi. Ancak, hastalarin 6nemli bir kisminda
konjonktival vaskiiler anomali tespit edildi. Kornea vertisillata,
FH i¢in en ayirt edici oftalmolojik bulgu olarak kabul edilse de,
her hastada mevcut olmayabilir. Bu nedenle, iyi bilinen klasik
bulgularin yani sira FH'nin diger hafif ve kolayca gozden kagan
bulgularini tanimak dnemlidir.

Katarake, diger bulgulardan farkls olarak, gérmede azalma ve
disfotopsi gibi semptomlara neden olan FH’nin bir bagka klasik
bulgusudur. Teorik olarak, arka kapsiilde tekerlek parmagi
benzeri bir goriiniime sahip subkapsiiler lens opasifikasyonu
tipik “Fabry katarakti” olarak tanimlanir. Ayrica, katarake
FH’'de 6n subkapsiiler diizeyde kama gseklinde beyaz bir
birikim olarak da ortaya ¢ikabilir.”® Ancak, katarakt insidansi
diger oftalmolojik bulgulara kiyasla daha diisiiktiir.” Avrupa
genelinde yapilan ¢ok merkezli bir caligmada heterozigotlarin
%9,8'inde ve hemizigotlarin 923,1’inde Fabry kataraktlar:
goriildiigii bildirilmigtir.” Kanada (%67,7) ve Avustralya'da
(%62,4) bildirilen katarakt oranlart daha yiiksektir, ancak
diger oftalmolojik bulgulara kiyasla hala nispeten diisiiktiir.”*
Calismamizda, en az goriilen oftalmolojik bulgu 9%26,6 ile
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kataraket1. Bu ¢aligmada katarakt oraninin daha diigiik olmast,
hastalarin = %40’1nin  kadin heterozigot olmasi nedeniyle
cinsiyet dagilimi ile agiklanabilir. FH, X’e bagli kalitsal bir
hastalik oldugundan, cinsiyet hastalik o6zelliklerini giiclii
bir sekilde etkiler. Genel bir kural olarak, FH semptomlari
hastalik siddetinin daha fazla olmast nedeniyle erkeklerde daha
belirgindir.'*!
daha diigiik olan kataraktta bu cinsiyet fark: daha belirleyici ve
carpict olabilir.

FH'de farkli okiiler yapilarda tutulum goriilebilir. Bu
nedenle, birden ¢ok oftalmolojik bulgunun bir arada bulunmasi
nadir degildir. Aslinda, konjonktival vaskiiler tortiyozite FH' de
nadiren izole olarak ortaya ¢ikar ve genellikle diger okiiler
bulgularla birliktedir.” Sodi ve ark.” FH’de tortiyoz damarlar ile

Diger okiiler bulgulara gore insidanst FH'de

kornea vertisillata ve kataraktin lokal olarak iligkili oldugunu
bildirmiglerdir. Bu birlikteligin erkeklerde daha belirgin
oldugu goriilmektedir. Bununla uyumlu olarak, bu ¢aligmadaki
tiim hastalarda en az iki okiiler bulgu saptand: ve bunlarin
¢ogu kornea vertisillata ve konjonktival damar anomalilerinin
kombinasyonu seklindeydi. Ayrica hastalarin %33,3’iinde ii¢
veya daha fazla klinik bulgu vard: ve bu hastalarin hepsi erkekti.
Bu bulgu cinsiyet farkinin tutulan oftalmolojik alan sayisini
da etkiledigini desteklemektedir. Diger sistemik tutulumlara
paralel olarak FH’nin tipik oftalmolojik bulgular: erkeklerde
daha sik ve daha belirgin olarak goriilebilir.

Kuru g6z sendromu (KGS), sistemik hastaliklarin dnemli
bir kismina eglik eden multifaktdriyel bir hastaliktir. Otonomik
gangliyonlarda ve lakrimal bezlerde anormal birikimlerin
lakrimal bez fonksiyonunun azalmasina yol agabilecegi 6ne
siiriilmiigtiir.’"*® Sonug olarak, gzyas: sekresyonunun azalmasina
bagli olarak FH'de KGS sikliginin arttigi varsayilmigtir.®%!
Davey®, gorme ile ilgili bir semptom anketi analizinde, FH
hastalarinda saglikli bireylere kiyasla “kuruluk” semptomunun
anlamli diizeyde daha fazla goriilduigiinii bildirmistir. Ayrica,
Bitirgen ve ark.”® iz vivo konfokal mikroskopi kullanarak FH’li
hastalarda kornea sinir lifi hasari oldugunu, kornea duyarliliginin
azaldigini ve dendritik hiicrelerin arttiini gostermistir. Tiim
bu veriler kuru goz ve FH arasindaki iligkiyi desteklese de,
bu iliskinin dogast tartigmalidir. Caligmamizda sadece bir
hastada KGS mevcuttu ve bu hasta daha 6nce yanlis tani olarak
romatolojik hastalik tanist almigti. FH'de KGS hakkinda net bir
sonuca varmak icin daha fazla ¢aligma yapilmasina ihtiyag vardir.

Calismanin Kisitliliklar:

Calismamiza dahil edilen hasta sayisinin az olmasi ve
bulgularin subjektif olarak degerlendirilmesi bu ¢aligmanin
temel kisieliliklaridir. Olgiilebilir, kesin parametreler heniiz
mevcut degildir, bu nedenle FH ile iligkili okiiler bulgularin
degerlendirilmesinde farklilik  olmasi
kaginilmazdir. FH'nin oftalmolojik 6zelliklerini net bir sekilde
tanimlamak i¢in popiilasyon temelli, ok merkezli bir tasarima
sahip ve daha fazla hastanin dahil edildigi caligmalara ihtiyag
vardir. Ayrica ¢alismamiz FH tanisindan hemen sonra tek bir
zaman diliminde mevcut olan oftalmolojik klinik tabloyu
sunmaktadir. Bununla birlikte, okiiler bulgularin zaman iginde

gozlemciler arasi

degisip degismedigini gosterecek boylamsal bir caligma daha
degerli olacaktir.

Sonug

Sonug olarak, ozellikle klinik siiphe oldugunda, okiiler
bulgulari tanimlamak ve FH tanisina yon vermek icin tek
bagina biyomikroskopik muayene genellikle yeterlidir. Goz
hekimleri arasinda FH ile ilgili bulgular ve goriilme sikligi
hakkinda farkindalik erken ve dogru tanida yardimci olabilir.
Etnik koken, kalitsal hastaliklarda en onemli faktordiir ve
FH ile iligkili oftalmolojik belirtiler farkli bolgelere ait
popiilasyonlarda degisiklik gosterebilir. Bildigimiz kadariyla,
Tiirk popiilasyonunda FH’nin oftalmolojik tutulumu daha
once bildirilmemigtir. Kornea vertisillata FH’nin en belirgin ve
yaygin oftalmolojik bulgusu olarak kabul edilse de, ¢aligmamizda
hastalarin yaklagik tigte birinde korneal vertisillata mevcut
degildi. Ayrica, FH'nin iyi bilinen bir diger ozelligi olan
katarakt hastalarin sadece %26,6’sinda mevcuttu. Bu nedenle,
iyi bilinen spesifik bulgularin yani sira diger hafif bulgularin
taninmast ve lokal baglantilarin 6zel olarak deZerlendirilmesi,
FH’deki okiiler bulgularin tanisal degerini artirabilir.
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