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Otozomal Dominan Kornea Guttatah Bir Aile
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OZET

Kornea guttatanin otozomal dominan kalitim 6zellii gosterdigi bir aile, rutin goz ve spe-
kiiler mikroskobik muayene uygulanarak incelendi.

Goze ait bagka hicbir bozuklugun eslik etmedigi kornea guttata, ailenin incelenen 8 bire-
yinden 5'inde saptandi. Kornea guttatanin ailenin ti¢ neslini de etkiledigi, 8 yasindaki olgunun
ayn1 zamanda literatiirde bildirilen en geng olgu oldugu goriildii. Kornea degisiklikleri iki tarafli
ve her iki gbzde esit derecede olmasina ragmen, kornea guttatanin yogunlugu yagla dogru oran-
til degildi. Yapilan spekiiler mikroskobik muayenelerde, etkilenen bireylerde merkezi korneada
endotel mozaigi i¢inde, birbirleriyle birlesme egilimi gosteren ¢ok sayida koyu alanlar geklinde
kornea guttata izlendi. Guttata alanlar1 diginda izlenebilen endotel hiicrelerinde, hiicre biiyiik-
likklerinde ve sekillerinde degiskenligin arttig1 izlendi. Etkilenmeyen bireyler normal endotel
mozaigi gosterdiler.

Kornea guttatanin tek okiiler bozukluk olarak otozomal dominan geg¢is gosterebilecegi, bu
durumda kornea guttatanin 40 yas 6ncesinde ve hatta ilk dekadda kargimiza gikabilecegi unutul-
mamalidir. -

Anahtar Kelimeler: Kornea guttata, otozomal dominan kalitim.

SUMMARY
A Family with Autosomal Dominant Cornea Guttata

A family who showed autosomal dominant inheritance of cornea guttata was studied by ro-
utine eye and specular microscopic examinations.

Cornea guttata without any other ocular disorder were detected in 5 of 8 examined mem-
bers of the family. Three generations of the family were affected. The 8 year old member of the
family was the youngest case in the ophthalmological literature. Corneal changes were bilateral
and equal in both eyes. But the severity of cornea guttata was not proportional to the age of the
affected members. Central cornea of affected members showed dark, sometimes confluent areas
within endothelial mosaic on specular microscopic examinations.

It should be remembered that cornea guttata, inherited autosomal dominantly, may mani-
fest as a single ocular disorder, and specular findings can be seen before 40 years of age and
even in the first decade.
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GIRIS

flk kez Vogt, posterior kornea yiizeyinde ¢ok sayida
damla seklinde birikintiler tarif etmig ve bunlara gorii-
niiglerinden 6tiirli kornea guttata adimni vermistir (1).
Kornea guttata genellikle orta ve ileri yaglarda goriiliir
ve 40 yas iizerinde %10'dan %70.4'e kadar degisen sik-
hikta bildirilmistir (2-4). Direkt aydinlatmayla, endotel
yiizeyinde refraktil, yuvarlak gukurcuklar seklinde gorii-
liirken, spekiiler mikroskobik muayenede, endotel moza-
iginin icinde koyu, yuvarlak alanlar seklinde izlenir.

Kornea guttata, genellikle belirti vermeyen masum
lezyonlar iken, bazen Fuchs endotel distrofisinin ilk bul-
gusu olabilir. Baglangigta merkezi korneada ortaya ¢ikan
kornea guttata, interpalpebral aralikta perifere dogru ya-
yilabilir ve pigment birikimlerinin eklenmesiyle, Desce-
met membraninda doviilmiis metal manzarasi olustura-
bilir. Bu asamada hasta asemptomatiktir. Endotel hiicre
fonksiyonunun ileri derecede bozulmastyla birlikte stro-
ma ve epitel 5demi geligir ve daha ileri devrelerde de su-
bepitelyal fibrozis ve damarlanma ortaya cikar.

Fuchs endotel distrofisinin otozomal dominan gegis
bzelligi bir cok caligmayla gosterilmis olmasina ragmen
(5-7), kornea patolojisinin sadece kornea guttata agama-
sinda kaldig1 olgularda ise otozomal dominan kalitim
ozelliginin gosterildigi sadece li¢ aile bildirilmigtir (8-
10). Biz bu caligmada, kornea guttatanin otozomal do-
minan kalitim dzelligi gosterdigi bir aileyi degerlendir-
dik.

OLGU SUNUMU

18 yagindaki, ailenin kornea guttata tesbit edilen ilk
bireyi, rutin g6z muayenesi icin poliklinige bagvurdu-
gunda olgunun sag ve sol gdzde gorme keskinligi 10/10,
biyomikroskobik muayenede sag ve sol géz kapaklarin-
da seboreik blefarit ve her iki korneada kornea guttata
saptadi. Kornea guttata, interpalpebral aralikta merkez-
den temporale dogru yayilan bir dagilim ozelligi goster-
mekteydi. Kornea guttataya pigment birikimi eslik etmi-
yordu. Fundoskopik ve gonyoskopik muayene, her iki
gozde normaldi; gozigi basinglart sagda 12mmHg ve
solda 14mmHg idi. Merkezi kornea kalinlifi, Mentor
Advent ultrasonik pakimetre ile yapilan Slgiimde her iki
gdzde 570pm olarak saptandi. Olgunun seboreik blefa-
ritle iliskili olanlar diginda herhangi bir sikayeti yoktu.
Olguya yapilan spekiiler mikroskobik muayenede, mer-
kezi korneada, endotel mozaigi i¢inde birbiriyle birles-
me egilimi gosteren ¢ok sayida koyu, yuvarlak alanlar
seklinde tipik kornea guttata gortintiisi izlendi. Guttata
alanlar1 diginda izlenebilen endotel hiicrelerinde, hiicre
biiyiikliiklerinde ve sekillerinde degiskenligin arttig1 go-
riildii (Resim 1). Olgunun komea guttata i¢in beklenen

yas grubundan ¢ok daha geng olmasi nedeniyle diger ai-
le bireyleri de muayene igin ¢agnldi.

Resim 1. Kornea guttatanin ilk olarak tesbit edildigi 1 8
yasindaki bayan olgunun (2. Nesil) merkezi kornea
endotelinin spekiiler mikroskobik goriintisii.

56 yagidaki baba ve 54 yagindaki annenin de oftal-
molojik agidan bir gikayetleri yoktu. Her iki olgunun da
sag ve sol gorme keskinlikleri 10/10; biyomikroskobik
muayenede hem sag hem sol gdzlerde kornea guttata
mevcuttu. Fundoskopik ve gonyoskopik muayenelerde
normal ozellikler izlendi. Kornea guttataya eslik eden
bagka herhangi bir kornea bozuklugu saptanmad1. Baba-
da gozici basinglari sagda ve solda 11mmHg iken, anne-
de sagda ve solda 15mmHg idi. Anne-baba arasinda ak-
rabalik yoktu. Yapilan spekiiler mikroskobik muayene-
lerde her iki olguda da ; merkezi korneada endotel mo-
zaigi iginde kornea guttataya ait, birbirleriyle birlegme
egilimi gdsteren yogun koyu alanlar mevcuttu (Resim 2
ve 3). izlenebilen endotel hiicrelerinin bilyiikliik ve se-

Resim 2. 56 yagindaki kornea guttatali babanin
(1. Nesil) merkezi kornea endotelinin spekiiler
mikroskobik goriintisi.
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Resim 3. 54 yagindaki kornea guttatali annenin
(1. Nesil) merkezi kornea endotelinin spekiiler
mikroskobik goriintiisi.

killerindeki degiskenlik artig1 bu olgularda da saptandi.
Merkezi kornea kalinhig1 babada 542pm, annede 544pm
olarak olctildii.

[k muayene edilen olgumuzun iki kiz ve bir erkek
kardegi vardi. Kizkardeslerden biri 31 yagindaydi. Yapi-
lan gdz muayenesinde bir bozukluk saptanmadi. Fun-
doskopik ve gonyoskopik muayeneler normaldi. Spekii-
ler mikroskobik muayenede normal endotel goriintiisii
izlendi (Resim 4). Bu olgunun biri 7 digeri 5 yasinda iki
erkek ¢ocugu vardi. 7 yasindaki oglunun yapilan goz
muayenesinde bir bozukluk saptanmadi. Yapilan spekii-
ler mikroskobik muayenede normal endotel mozaigi iz-
lendi, kornea guttata goriilmedi (Resim 5). 5 yasindaki
oglu ise muayeneye getirilmediginden incelenemedi.

- 29 yagindaki erkek kardesin yapilan rutin goz ve
spekiiler mikroskobik muayenelerinde bir bozukluk

Resim 4. 31 yagindaki kornea guttata bulunmayan
kizkardesin (2. Nesil) merkezi kornea endotelinin
spekiiler mikroskobik gériintiisii.

Resim 5. Kornea guttata bulunmayan kizkardesin
7 yasindaki oglunun (3. Nesil) merkezi kornea
endotelinin spekiiler mikroskobik goriintiisii.

saptanmadi (Resim 6). 4 aylik oglu ise muayene edile-
medi.

26 yagindaki kizkardeste, her iki gbzde kornea gut-
tata saptandi. Bu olguda gorme keskinligi her iki gozde
10/10, fundoskopik ve gonyoskopik muayene normal,
gozici basinglari sagda 14mmHg, solda 16mmHg olarak
bulundu. Spekiiler mikroskobik muayenede, merkezi
korneada yogun olarak kornea guttataya ait alanlar iz-
lendi (Resim 7). Merkezi kornea kalinlig: 571pm olarak
olgiildii. 8 yasindaki oglunun yapilan géz muayenesinde
iki tarafli kornea guttata saptandi. Yapilan spekiiler mik-
roskobik muayenede ise merkezi korneada, normal en-
dotel mozaigi icinde kornea guttataya ait koyu, yuvarlak
alanlar saptandi (Resim 8). Merkezi kornea kalinligi
520pm olarak dl¢iildii.

Ailede kornea guttatamin gecis 6zelligi degerlendi-
rildiginde otozomal dominan kalhitim 6zelligi tesbit edil-

Resim 6. 29 yasindaki kornea guttata bulunmayan
erkek kardegin (2. Nesil) merkezi kornea endotelinin
spekiiler mikroskobik gdriintiisii.
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Resim 7. 26 yagindaki kornea guttatal kizkardesin
(2. Nesil) merkezi kornea endotelinin spekiiler
mikroskobik goriintiisii.
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Resim 8. Kornea guttatali kizkardesin 8 yasindaki
oglunun (3. Nesil) merkezi kornea endotelinin spekiiler
mikroskobik goriintiisii.
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di (Sekil 1). Kornea degisiklikleri iki tarafli, her iki gtz-
de esit derecedeydi. Aile bireyleri arasinda kornea gutta-
ta siddeti degismekle birlikte, kornea guttatanin yogun-
lugunun yagla dogru orantili olmadig: goriildii. Kornea
guttatanin en yogun oldugu aile bireyi, 26 yagindaki ka-
dn olgu iken, 18 yagindaki kadin olgunun da (Resim 9),
54 ve 56 yasindaki anne ve babadan daha yoZun kornea
guttataya sahip oldugu goriildii. Kornea guttatadan etki-
lenen tiim bireylerde, kornea guttatanin interpalpebral
aralikta, tepesi kornea merkezinde tabam temporal para-
santral bolgeye uzanan tiggen seklinde dagilim gosterdi-
i izlendi. Etkilenen bireylerde, 8 yagindaki olgu digin-
da, yogun kornea guttata nedeniyle endotel sayimi yapi-
lamadi. Bu olguda, endotel hiicre yogunlugu mm?®de
3502, ortalama endotel hiicre biiyiikliigli 2492 ve de-
giskenlik katsayis1 %30 idi. Diger etkilenen bireylerde

Resim 9. 18 yasindaki olguda kornea guttatanin
biyomikroskopik gériintiisi.

ise, guttata alanlan diginda izlenebilen endotel alanlarin-
da, hiicre biiyiikliik ve sekillerindeki degiskenlik belir-
gin olarak artmistr.

Etkilenen bireylerin hicbirinde, kornea guttaya eslik
eden stroma 6demi, epitel ddemi veya bagka bir kornea
bozuklugu saptanmadi. Ailenin muayene edilen higbir
bireyinde, kornea guttata disinda, gize ait veya sistemik
baska bir bozukluk mevcut degildi.

TARTISMA

1951'de Dohlman ve 1989'da Traboulsi yaymladik-
lar1 calismalarinda otozomal dominan kalitim &zelligi
gbsteren kornea guttata ve anterior polar kataraktin bir-
likte goriildiigii aileler bildirmislerdir (8,9). Bu caligma-
larinda kornea guttatanin gebeligin 8. haftasinda embri-
yogenezdeki néral krista kokenli bir bozukluktan kay-
naklandigin ileri siirmiiglerdir. Vannas ve ark. yaymnla-
diklar1 caligmalarinda ise, bagka hicbir goz bozuklugu-
nun eslik etmedigi ve ii¢ nesilde otozomal dominan ge-
cis gosteren kornea guttata bulunan bir aileyi tanimla-
muglar ve bu ailede hicbir bireyde biilloz keratopatiye
ilerleme saptamamiglardir (10). Caligmamizin konusu
olan aile ise, kornea guttatanin bagka bir bozukluk eslik
etmeksizin bulunup otozomal dominan kalitim 6zelligi
gosterdigi literatiirdeki ikinci ailedir.

Kornea guttata, etkilenen kisilerde orta yaglarda or-
taya gikar ve ileri yaslara kadar belirti vermez. Schnitzer
ve Krachmer, kornea guttatah kisilerin akrabalarimi ince-
lediklerinde, etkilenen akrabalarm hepsinin 40 yagm iis-
tiinde oldugunu saptamuglardir (11). Burns ve ark. ise en
geng 25 yasindaki bir olguda kornea guttata tesbit etmis-
lerdir (12). Nucci ve ark. ise mandibulofasiyal dizostoz
ve kornea guttatanin birlikte bulundugu 14 ve 16 yasla-
rinda iki olgu bildirmislerdir (13). Ancak bu olgularin
ailelerinde bu bozukluklarin kalitimsal gegisini saptama-
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Sekil 1. Kornea guttatal ailenin soyagaci

1. Nesil

2. Nesil

3. Nesil

Kornea guttata bulunmayan erkek birey

»

@ Kornea guttatal: erkek birey

[[] Muayene edilemeyen erkek birey

Kornea guttata bulunmayan kadin birey

@ Kornea guttatali kadin birey

miglardir. Literatiirde kornea guttata saptanan en geng
olgu ise, Dohlman ve arkadaslarinin ¢alismasinda otozo-
mal dominan kalitim g6steren bir ailedeki 10 yasindaki
bir ¢ocuktur (8). Bizim inceledigimiz ailenin kornea gut-
tatal1 8 yasindaki bireyi bilinen en geng kornea guttatal:
olgudur.

Kornea guttatanin kadinlarda erkeklerden 2.5 kez
daha sik olarak goriildiigii bildirilmistir (6). Rosenblum
ve ark. ise kornea guttatali hastalarmn ailelerinde yaptik-
lar1 incelemede erkek ve kadin kornea guttatah akrabala-
rin birbirine oranini 1/1 olarak bulmuglardir (7). Bizim
ailemizde ise etkilenen bireylerde kadin-erkek orani
3/2'dir.

Kornea guttatanin tek okiiler bozukluk olarak oto-
zomal dominan gecis gosterebilecegi, bu durumda kor-
nea guttatanin 40 yag Oncesinde ve hatta ilk dekadda
karsimiza ¢ikabilecegi unutulmamalidir. Ailesinde kor-
nea guttata bulunan ¢ocuk ve geng eriskinlerde dikkatli
bir biyomikroskobik ve spekiiler mikroskobik muayene
yapimasinin gerekli oldugu sonucuna varilmugtir.
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