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Olgu Sunumu / Case Report

Ataksi Telenjiektazide Konjonktival Telenjiektazi:
Olgu Sunumu

Conjunctival Telangiectasia in a Patient with Ataxia Telangiectasia:
A Case Report

Ozge Pinar Akarsu, Cemile Uggiil Atilgan, Dilek Giiven
Sisli Etfal Egitim ve Arastirma Hastanesi 1. Goz Klinigi, Istanbul, Tiirkiye

Ozet

Bu olgu sunumunda $isli Etfal Egitim ve Aragtirma Hastanesi Cocuk Enfeksiyon Klinigi'nde pnémoni sebebiyle yatarak tedavi géren ve
her iki gozde hiperemi goriilmesi sebebiyle klinigimize konsulte edilip konjonktival telenjiektazi tespit edilen 7 yagindaki erkek hastanin
klinik olarak degerlendirilmesi amaglandi. Hastanin ayrintili oftalmolojik muayenesi sonrasi saptanan konjonktival telenjiektaziler, diger
klinik bulgular, laboratuar ve gériintiileme sonuglari ile aile dykiisii de dikkate alinarak ataksi telenjiektazide goriilen géz bulgular: olarak
degerlendirildi. (Turk J Ophthalmol 2012; 42: 75-7)

Anahtar Kelimeler: Ataksi telenjiektazi, konjonktiva, okiilokutansz telenjiektazi

Summary

The purpose of this paper is to report a 7-year-old patient who developed bilateral conjunctival hyperemia while being under treatment
of pneumonia in Pediatric Infectious Diseases Clinic at Sisli Etfal Training and Research Hospital. Ophthalmological examination revealed
bilateral conjunctival telangiectasias which were thought to be the ophthalmologic sign of ataxia telangiectasia after considering the other

clinical findings, laboratory and imaging results, and family history. (Turk J Ophthalmol 2012; 42: 75-7)
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Giris

Ataksi
okulokutanéz telenjiektazi,rekiirren solunum yolu ve siniis

telenjiektazi progressif serebellar ataksi,
infeksiyonlar: ile karakterize viicuttaki birgok sistemin
ilerleyici dejenerasyonu ile sonuglanan nadir goériilen
otozomol resesif kalitimli genetik bir hastaliktir.1->
Literatiirdeki ilk vaka 1941 yilinda Madame Louis Bar
tarafindan sunulan ilerleyici serebellar ataksi ve bilateral

okulokutanéz telenjiektazileri olan 9 yasinda bir cocuktur.6
Olgu

Pnomoni Cocuk Enfeksiyon

Klinigi'nde yatarak tedavi edilen 7 yagindaki erkek hasta her

tanistyla hastanemiz

iki gozde hiperemi sebebiyle klinigimize konsulte edildi. Tki
yildir gozlerde kizariklik oldugu sdylenen hastada rekiirren

pnomoni ataklari ve 2 yildir yiiriime zorlugu mevcuttu. Aile
oykiisiinde; agabeyinde de yiiriime gii¢liigii, yataBa
bagimlilik ve gozlerde hiperemi varlig: goriildii ayrica anne
ile babanin ikinci kugaktan akraba oldugu 6grenildi.

Fizik muayenesinde burun tikaniklig: ve akinti, her iki
gozde hiperemi, dinlemekle akcigerlerde bilateral ral ve
ronkiis saptanan ve karacigeri yaklagik 1cm ele gelen hastanin
yapilan laboratuar tetkiklerinde; beyaz hiicre: 18540,
C-reaktif protein: 39,4, alfa fetoprotein: 131,5 (normal deger
arali$1:0,0-7,0)ng/ml, SGOT: 55 (normal deger araligi:
0-35)U/L ve Ig M diizeyi yiiksek gorildi. Ataksi
telenjiektazili hastalarda kompleks, multisistemik tutulum
goriilmesine ragmen ¢ogunlukla bakteriyel infeksiyonlarin
yol a¢t1g1 solunum yetmezligi tablosu 6n plandadir.” Bizim
olgumuz da Cocuk Enfeksiyon Klinigi’'nde pnémoni tanisiyla
tedavi edilmekteydi ve laboratuvar tetkiklerinde goriilen

yitksek Ig M ve beyaz hiicre sayisi bunu agiklamaktaydi.
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Beyin manyetik rezonans goriintiillemede sintizitle uyumlu
bulgular saptandi. Nérolojik muayenesinde biling agik,
pupiller izokorik, direkt ve indirekt 1g1k refleksleri bilateral
pozitif saptanan hastada tonus normal, Babinski refleksi
flexor, kranial sinir muayeneleri ve serebellar testler dogaldi.
Cocuk Norolojisi ile konsiilte edilen hastanin kranial
tomografisi normal olarak degerlendirildi ve yiiriime giigligii
ataksi olarak degerlendirilerek takibe alind1. Yiiriime giicligii
olan ve duvarlara tutunarak yiiriidiigii goriilen agabeyi de
Cocuk Norolojisi tarafindan degerlendirildi ve serebellar
ataksi dugtiniilerek takibe alindi.

Her iki gozde hiperemi sebebiyle tarafimiza konsiilte
edilen hastanin yapilan oftalmolojik muayenesinde bilateral
epikantus mevcuttu. En iyi diizeltilmis gorme keskinligi
bilateral tam olup, applanasyon tonometrisi ile Sl¢iilen goz
ici basinglart sagda 15 mmHg,solda 14 mmHg idi. Primer
pozisyonda ortoforik olan hastanin her iki gozde glob
hareketleri her yone serbestti. Direkt ve indirekt isik
refleksleri mevcuttu. Biyomikroskopik muayenede her iki
g6z konjonktivasinda yaygin telenjiektazik damarlar
gozlendi. Hastanin sag ve sol fundus muayenesi dogal olarak
degerlendirildi (Resim 1-2).

Tartisma

Progressif serebellar ataksi ¢ogunlukla ¢ocuk yiiriimeye
bagladiginda fark edilir hale gelir. Bulbar konjonktivadaki
telenjiektaziler, ilk olarak 3-7 yaglari arasinda ortaya ¢ikar,
ataksiye gore daha ge¢ goriiliir ve sonrasinda yanaklar,
damak, kulak kepcesi, antekubital ve popliteal alanlarda
goriilebilir?. Bu hastaligin diger klinik belirtileri; bityiime-
gelisme geriligi, disartrik konugma, kuru ve kaba sa¢ ve deri,
mental retardasyondur. Koreoatetoz (distal ekstremiteler ve
ylize ait kisa, amagsiz,istemsiz hareketler), dismetri (beyincik
ya da serebellum vyollarindaki bir lezyona bagli olarak
hareketlerin 6l¢iisiiz ya da kontrolsiiz bir sekilde yapilmasi),
intansiyonel tremor (istemli bir hareketin yapilmasi sirasinda
artan titreme), disartri(kelimeleri tam telaffuz edememe,

Resim 1. Sag gizde konjonktival telenjiektazi
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heceleri karigtirma, dogru ifade edememe) ve ileri yaslarda
hipotroidi, diabetes mellitus gibi endokrin bozukluklar
goriilebilir. T-hiicre fonksiyonundaki defekt sebebiyle timus
hipoplaziktir ve dolagimdaki immunglobulin seviyesi
diistikeiir. Serum alfa-fetoprotein diizeyinde yiikseklik,
t(7;14) translokasyonu goriiliir.10 Tekrarlayan solunum yolu
ve siniis infeksiyonlari siktir ve ¢ogunlukla adolesan veya
geng eriskinlik doneminde 6liime yol acar. Lenfoma ve
Hodgkin Hastalig: bagta olmak iizere tiimoral hastaliklarin
goriilme siklig1 yiiksekeir.

Okiiler telenjiektazi, ilk olarak limbustan uzakta
interpalpebral bulbar konjonktivada goriiliir. Konjonktival
biyopsilerin immunhistokimyasal incelemesinde, kan
damarlari ve glial doku ile ¢evrelenmis noron kesitlerinin
arttir goriiliirl! Homozigot mutasyon goriilen olgularda
konjonktival telenjiektazilerin diger hastalara gore daha
erken zamanda ortaya ¢iktigi saptanmigtir. Sonugta okiiler
telenjiektazi yaygin hale gelir ve konjonktiviti taklit
edebilir.ll Bizim olgumuzda da gozlerdeki kizariklik
oncelikle konjonktivit olarak degerlendirilerek antibiyotikli
damla tedavisi baglanmig; sonrasinda okiiler telenjiektazilerin
gerilemediginin goriilmesi ile tekrar degerlendirildiginde
dogru taniya ulagilmistir.

Okulomotor anormallikler de ataksi telenjiektazinin
erken donemlerinde ortaya cikar. Istemli goz hareketlerinin
hizli olarak yapilmasinda bagarisizlik goriiliir. Goziin
torsiyonel hareketleri kisitlanmaz; fakat istemli bakista
torsiyon hareketlerinde de dissinerji goriiliir. Okulomotor
anormallikler 6zellikle sasilik, ataksi telenjiektazili olgularda
stk goriiliir. Zayiflamig akomodasyon ve okiilomotor
anormallikler bu hastalardaki okuma gii¢liigiiniin sebebi
olabilir.8,11 Olgumuzda istemli goz hareketlerinde kisitlilik,
sasilik ve nistagmus saptanmamugtir.

Nistagmus sebebiyle uzak gorme keskinliginde ve istemli
fiksasyonda azalma olabilir; fakat ataksi telenjiektazili
olgularda bizim olgumuzda da oldugu gibi gérme keskinligi,

pupiller 151k refleksleri ve fundus muayenesi normaldir.

Resim 2. Sol gozde konjonktival telenjiektazi



Akarsu ve ark. Ataksi Telenjiektazide Konjonktival Telenjiektazi

Ataksi telenjiektazili hastalarda prognoz iyi degildir.
Etkin bir tedavisi yoktur ve agir kronik infeksiyonlar,
tekrarlayan solunum yolu infeksiyonlari ve lenforetikiiler
malignitiler sebebiyle hastalar kaybedilir.1-5

Okiiler telenjiektazilerin 3-7 yaglarinda ortaya ¢iktigi
diisiiniiliirse, oftalmologlar tarafindan iyi degerlendirilmesi
gerektigi, diger bulgularla birlegtirildiginde erken tani
acisindan 6nemli oldugu gozden kagmamalidir.
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