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OLGU SUNUMU

Osteogenezis imperfekta Tip I Hastahig: Bulunan Olguda
Minor Travma Sonucu Gelisen Korneal Riiptiire Yaklasim

Gamze Oztiirk (*), Eylem Yaman Pinarci (*), Pelin Kaynak Hekimhan (%), Omer Faruk Yilmaz (%)

OZET

Osteogenezis Imperfekia (OI) kollajen sentez ve metabolizmasinm bozuklugu sonucu ke-
mik kirilganliginmn arttigl, sagirlik ve mavi skleranin eslik edebildigi yaygin bag dokusu hasta-
lifidir. Bu olgularda spontan veya minér travmaya bagh olarak korneal riiptiir gelisebilmekte-
dir. Bu yazida kornea dokusunun zayifli§1 nedeniyle min&r travma sonucu ikt géziinde 2 ay
arayla riiptlir geligen hastada ameliyat swrasinda ve sonrasinda kargilagilan zorluklara yaklagim
incelendi.

Anahtar Kelimeler: Korneal riiptiir, mavi sklera, Osteogenezis Imperfekta

SUMMARY

Approach to Corneal Rupture Due to Mindr Trauma in a Case w1th Osteogenesis
Imperfecta Type I

Osteogenesis Imperfecta is a part of a disorder of collagen synthems and metabolism affec-
ting bone fragility, accompanied by deafness and blue sclera. Corneal rupture may occur in the-
se ¢yes either spontaneously or following a minor trauma. In this report, we evaluated peropera-
tive and postoperative difficulties and approach to a case in which corneal rupture developed,
two months apart, caused by minor trauma due to corneal tissue weakness in both eyes.
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GIRIS

Osteogenezis Imperfekta (Of) nadir gériiten, kalit-
sal bir bag dokusu hastaligi olup ii¢ temel bulgusu mavi
sklera, sagurhik ve kemik kinlmalanidir. Bu hastahiin 4
tipi bulunmaktadir (Tablo 1) (1), Isik mikroskopu ile ya-
pilan incelemelerde kollajen liflerin azaldigy (2), doku
ydf):iarml inceleyen caligmalarda okiiler yapilarda kisa
kollajen liflerin varkig: bildirilmistir (3). Bu hastalikla
birlikte santral korneal kalinlikta azalma (4,6,7), kerato-
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konus (4,6}, megalokornea ve posterior embrivotokson -
goriilmektedir (4). Diger gz bulgulan arasinda nadir
olarak konjenital glokom, zoniiler katarakt, koroidal
skleroz, subhyaloid hemoraji (8,9), hipermetropi, lens
ektopisi, kompresyon deformiteleri ve kafatast kemik ki-
riklarina bagli optik ndropati ve atrofi bulunmaktadir
(9). Osteogenezis ifnperfekfah hastalarda spontan veya
mindr travmaya bagh olarak korneal riiptiir gelisebilir.
Korneanin dayaniksizhgina bagl olarak riiptiirin tamiri
ve yara iyilegmesi oldukca zordur. Gorme rehabilitasyo-
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nu agisitdan penetran keratoplasti-primer ya da sekon-
der yapilabilmektedir (7).

OLGU SUNUMU

Iki bucuk yaginda kiz ¢ocugu acil klinigimize kafa-
sinl yatafinin kenarina ¢arpma songast sag goziinde ya-
ralanma sikayetiyle getirildi. Osteogenezis Imperfekta
tip [ hastalif1 bulunan ve sistemik olarak takip edilen ol-
gunun sol goziinde klinigimize bagvurusundan 2 ay énce
mindr travmaya bagh korneal riiptiir gelismis ve bagka
bir merkezde tedavisi yapilmigti. Hastanin kooperasyo-
nu saglanamadifindan gérme muayenesi yapilamad:.
Hastanin genel anestezi altinda yapilan muayenesinde
saf goziinde limbustan limbusa saat 5 - 10 kadranlan
arasinda uzanan diizglin kenarh oblik tam kat kesisi (Re-
sim 1), sol goziinde yine limbustan limbusa saat 5-10
kadranlar1 arasinda uzanan siitiire edilmis vaskiilarize
kesi skari ve 6n kamara kaybiyla beraber total anterior
sinesi mevcuttu. Sag giziinde kesi yerinden iris prolap-
susu olan hastanin lensi hasarl gériillmekteydi, Sol géz-
de total anterior sinesi olmasi, sag gézde de pupil biitiin-
liglintin bozulmas: ve iris prolapsusu olmas: nedeniyle
direkt ve indirekt 151k refleksine bakilamadi. Yapilan
ultrasonografisinde retina bilateral yatisik izlenmektey-

di. Hastaya 10/0 naylon siitlir ile primer siitiirasyon uy-
gulanmas: sirasinda korneanin ¢ok frajil oldugu ve siitiir
gecilen yerlerden korneamin yirtilmasina bagl olarak s1-
vi kacagi gelisti§i goriildl. Doku biitiinligii saglanarak
ameliyat tamamland1 (Resim 2). Postoperatif birinci
giinde korneasindan sizint1 olmasi ve buna bagli olarak
on kamara kaybi goriilmesi iizerine tekrar siitiirasyon,
ammiyon zari yerlegtirilmesi ve kontakt lens uygulamas:
yapildt: Ug giin sonraki muayenesinde alt kadranda am-
niyon zar1 altindan tekrar iris prolapsusu geligtifi gorl-
lerek kornea siitiire edilip amniyon membran ve kontakt
fens yenilendi. Yapifan B mode ultrasonografisinde reti-
na dekolman: goriilmedi. Beg giin sonra tekrarlayan kor-
neal kesi agilmas: nedeniyle hastaya ekstrakapsiiler ka-
tarakt ekstraksiyonu ve penetran keratoplasti uygulandi.
Postoperatif birinci giinde korneal grefonun hafif 6demli
oldugu goriildii. Genel anestezi ile yapilan son mua-
yenesinde grefon siitiirleri saglam, grefon saydam, ¢n
kamara forme, afaki mevcut olup; ultrasonografisinde
retinas: yatigik goriildii (Resim 3 ve 4).

TARTISMA

Kornea ve sklera temel olarak kollajenden olus-
maktadir. Dolayisiyla Ol hastaliginda korneanin stroma-

Tablo 1. Osteogenezis Imperfekta hastaliginn simflandirdmase (1)*

Hafif kemik kiniganligi

II  Prenatal Dénem
Ciddi kemik kirdganhg
Oliidogum/neonatal 6kim

Il Prenatal/yenidogan Ciddi osteoporoz
Dogumda multiple kirtklar
Dogumda farkedilen kisa kol

Ciddi - orta kemik kinlganlii
Dogumda femoral egrilik
Ik birkag ayda kiriklar

Prenatal dénemde éliimeiil Mavi

Normal (dogumda acik gri)

ciiceligi
Uzun kemikler ve vertebrada
deformite
IV Yenidogan En hafif formu Normal

Tip  Sempiomlarin Klinik Bulgnlar Sklera Kalitim Molekitler Temel
Baglama Yag
I Yenidogan En sik goriilen ti}ﬁ" Mavi OD Genler: COLIAL/COL1A2

Lokus: 17q21.31-22;7q22.1

OD/OR {nadir)  Genler: COLIAI/COL1A2
Lokus: 17q21,31-q22;7q22.1
OD/OR (nadir)  Genler: COL1AI/COL1A2
Eokus: 17921.31-922;7q22.1
oD Gen: COL1A1

Lokus: 17q21.31-q22

OD: Otozomal dominant  OR: Otozomal resesif

(1)* Beighton P, de Paepe A, Danks D. International Nosology of Heritable Disorders of Connective Tissue, Berlin, 1986. Am J Med

Genet 1988; 29:581-594.
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Resim 1. Ameliyat dncesi kornea riiptiiriiniin
goriiniimii

Resimn 3. Penetran keratoplasti sonrasi
goriiniim

Resim 2. Kornea riiptiiriiniin primer tamiri sonrasi
gdriiniim (ameliyat bitiminde)

sinda ve sklerada anomalilerin saptanmasi beklenen bul-
gulardir. Haebara ve ark.nin yapu&i cahigmalarda kolla-
jen yapisiin immatiir oldugu ortaya konmustur (3).
Chan ve ark.min 3 8lii dogum ve bir prematiire dogum
sonrasi olen toplam 4 OI olgusundan aldiklar1 dokular-
da; Mietz ve ark.min OI tip IIT'ii olan olguda 151k ve
transmisyon elektron mikroskopisi ile yaptiklarn incele-
melerde kollajen liflerinin ¢apinda korneada %25 ora-
ninda, skleranin degisik boliimlerinde %50'den fazla
oranda azalma; ayrica kollajen liflerinin ¢apraz cizgilen-
mesinde azalma saptamiglardir. Kollajen liflerinin dizili-
minin daha uniform olmasina bagli olarak 11k gegirgen-
liginde artis sonucu sklera altinda uvea dokusunun daha
gortintir hale geldigini ve mavi skleranin nedeninin bu
mekanizma oldugunu ifade etmislerdir (10,11). Ayrica
Mietz ve Kasner, OI tip III olgularinda inflamasyon ve
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skarlagma olmamasina ragmen Bowman zarinin bulun-
madigini rapor etmislerdir (11,12). Evereklioglu ve ark.
mavi sklerali OI tip I'i olan 12 olgu ve mavi sklerasi ol-
mayan tip IV'lii 11 olgu gruplarmi birbirleriyle ve hasta-
111 bulunmayan kontrol grubu ile ultrasonik pakimetri
kullanarak santral korneal kalinlik degerleri agisindan
karsilagtirmuslardir. OI olgularinin %95,6'sinda 500 p al-
tinda, % 65,2'sinde 450 p altinda korneal kalmlik sapta-
muglar ve kontrol grubuyla kiyasladiklarinda istatistiksel
olarak anlamli oranda ince bulmuglardir. Ayrica goz ici
basinci O olan gruplarda anlamli olarak daha az 6lgiil-
miigtiir. Mavi sklerali tip I'i olan grupta santral korneal
kalinlik, mavi skleras: olmayan tip IV'lii gruba gore ista-
tistiksel anlamli olarak daha az saptanmustir (5). Beckh
ve ark. Lobstein OI tardasi olan aym aileden 6 olguyu
bilgisayarli korneal topografi cihazi ile incelediginde 5
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olguda yeri ve konfigiirasyonu birbirine benzeyen kera-
tokonus saptammglardir (6). Bizim olgumuzda da korneal
kalmlik azalmasina bagh olarak siitiirasyonda zorluk ya-
sand ve siitiir gegilen yerlerden sizintt oldugu goriildil.
Literatiirde 11/0 naylon siitiir kullammimin dokunun di-
kifmesi sirasinda daha az yirtilmaya neden oldugu bildi-
rilmektedir (13). Natarajan ve ark. basit siitiirasyon yapi-
lamayan, doku kayb1 olan OI olgularinda tektonik amag-
1t primer penetran keratoplastiyi Snermigler, fakat doku
kaybi olmayan olgularda basit primer siitiirasyon sonrasi
epikeratofaki, lamellar keratoplasti, penetran keratoplas-
ti gibi tekniklerin uygulandig iki-basamakl yaklagimin
yapllablleceglm ifade: etm1§]eldu (7). Olgumuzda korne-
al doku kaybi olmamasi, diizglin bir kesi olmasi ve acil
sartfarda uygun dondr kornea bulunamamasindan dolayi
primer siitiirasyon yapildi. Takiplerde sizintinin devam
etmesi ve siitiirlerde acilmayi takiben iris prolapsusu ol-
mast lizerine penetran keratoplasti uygulanarak iki basa-
makh yaklagim tercih edildi.

Osteogenezis Imperfekta hastalarinda hafif travma-
larda bile korneal hasarlanma geligebildiinden bu fiir
hastalarin aileleri uyarilmaly.ve bu hastalara koruyucu
gozliikler dnerilmelidir. Bu olgularda cerrahlar kornea-
min inceligi ve frajilitesi konusunda uyanik olmahdir,
Travma sonrasi korneal doku kaybi yoksa dikkatli pri-
mer siitiirasyon yapilabilir, eger doku kaybt mevcutsa
primer tektonik penetran keratoplasti dilgtiniilebilir. Kor-
neal doku kaybt olmamast duramunda bile doku biitiin-
Higiiniin yeniden olugturulmas: i¢in ameliyata girmeden
gnce dondr kornea ihtiyact olablleceg1 gz dniinde bu-
lunduralmalidir.,
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