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Olgu Sunumu / Case Report

Diskeratozis Konjenita ile Iliskili Punktum ve
Kanalikiil Tikaniklig:

Punctal and Canalicular Obstruction Associated with
Dyskeratosis Congenita

Taner Kar*, Sercan Koray Sagdi¢*, Yildiray Yildirim*, Ercan Karabacak™**

*Giilhane Askeri Tip Akademisi Haydarpaga Bgitim Hastanesi, G6z Hastaliklar1 Klinigi, Istanbul, Tiirkiye
#*Giilhane Askeri Tip Akademisi Haydarpasa Egitim Hastanesi, Cildiye Klinigi, Istanbul, Tiirkiye

Ozet

Diskeratozis konjenita, X'e bagli resesif gegis gosteren, kemik iligi yetmezliZi, oral lokoplaki, tirnak distrofisi ve retikiiler deri

pigmentasyonu ile karakterize nadir bir multisistemik hastaliktir. Ayrica okiiler anormalliklerle de iligkilidir. Bu makalede boyun, omuz
ve list goz kapaklarinda retikiiler hiperpigmentasyon, bilateral punktum ve kanalikiil tikaniklig: ve tirnak distrofisi olan diskeratozis
konjenitali geng bir erkek hastay: sunuyoruz. (Turk J Ophthalmol 2015; 45: 40-41)

Anahtar Kelimeler: Diskeratozis konjenita, punktum ve kanalikiil tikaniklig:

Summary

Dyskeratosis congenita is a rare X-linked recessive, multisystem disease characterized by bone marrow failure, oral leukoplakia, nail

dystrophy, and reticular skin pigmentations. It is also associated with ocular abnormalities. In this article, we present a young male with

a diagnosis of dyskeratosis congenita who had reticulated hyperpigmented skin lesions on the neck, shoulders and upper eyelids, bilateral
punctal and canalicular obstruction, and dystrophic nails. (Turk J Ophthalmol 2015; 45: 40-41)
Key Words: Dyskeratosis congenita, punctal and canalicular obstruction

Giris

Diskeratozis konjenita (DK) telomer aktivitesindeki
bozuklugun neden oldugu, kemik iligi yetersizligi, mukakutansz
anormalliklerin ve diger bircok sistemik bulgularin eglik
edebildigi, dokularda erken yaglanma ile karakterize progresif
seyirli bir hastalikeir.1.2.34 Genellikle erkeklerde goriiliir ve
X’e bagli resesif gecis goriilmekle birlikte otozomal dominant
kalitimin da rol oynadig1 bilinmektedir. Mukakutantz tutulum
ozellikleri olarak; displastik el veya ayak tirnaklari, derinin
dantelsi retikiiler pigmentasyonu ve lokoplaki goriilmektedir.
Ayrica kemik iligi aplazisi, gastorintestinal sistem bulgulari,
ndrolojik, pulmoner ve okiiler bulgular da bu sendroma ait baglica
sistemik bulgulardir.> Bu makalede punktum ve kanalikiillerin
tutuldugu DK’li bir olgu sunulmusgtur.

Olgu Sunumu

DK tanist ile cildiye servisinde takip edilen 21 yasinda erkek
hasta her iki gozde sulanma sikayeti ile klinifimize bagvurdu.

Hastanin hikayesinden sulanma sikayetinin yaklagik 5 yildir
oldugu 6grenildi. Yapilan oftalmolojik muayenede her iki
gozde gorme keskinligi tashihsiz 20/20 diizeyindeydi. Goz ici
basinglar1 sag gozde 14 sol gozde 15 mmHg seviyesindeydi.
Harici muayenede her iki alt ve iist goz kapaklarinda retikiiler
tarzda pigmentasyon degisiklikleri mevcuttu. Biyomikroskopik
muayenesinde alt ve iist kapak kenarlarinda pigmentasyon artigt
ve hiperkeratozis izlenmekteydi (Resim 1). Sag gozde iist, sol
gozde alt ve tist kapaklarda punktumlarin olmadigi, bu bolgede
kapak kenarinin diizensiz ve skatrize oldugu goriildii (Resim 2).
Sag gozde alt punktal stenoz mevcuttu ve buradan lavaj yapmaya
calistiimizda lavaj kaniiliintin kanalikiiliin sadece tigte birlik
kismina kadar ilerledigini tespit ettik. Konjonktiva, kornea ve
diger 6n segment muayene bulgular: tabii olarak degerlendirildi.
Fundus muayenesi her iki gézde normaldi.

Hastanin genel sistem muayenesinde tim viicutta yaygin
hiperkeratozis ve dantelsi retikiiler pigmentasyon degisikligi,
el urnaklarinda distrofik degisiklikler ve tirnaklarda dokiilme
izlenmekteydi (Resim 3). Hastanin gastroenterolojik ve gogiis
hastaliklar1 konsultasyonundan ozefagusta fibrotik bantlar ve
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Resim 3. Tirnaklarda dokiilme ve distrofik degisiklikler

brongektazi ile uyumlu akciger degisiklikleri oldugu 6grenildi.
Hematoloji konsiiltasyonunda tam kan ve periferik yayma
tetkikleri normal olarak degerlendirildi. Alinan aile dykiisiinde
hastanin abisinin de DK tansi ile ge¢migte takip ve tedavi
edildigi ve otuzlu yaslarinda iken pulmoner fibrozis nedeniyle
oldiigii 6grenildi.

Hastada, DK’ya bagli sistemik bulgularin olmasi ve cerrahi
sonrast mukokutandz anormallik nedeniyle niiks olabilecegi
degerlendirildiginden cerrahi tedavi uygulanmadi. Hastaya
lubrikasyon tedavisi verilerek takip onerildi.

Tartisma

DK ilk olarak 1906 yilinda Zinsser® tarafindan tanimlanmig
olup, hastalik Zinsser-Cole-Engman sendromu olarak ta
bilinmektedir. DK sistemik bulgularin 6n planda takip edilmesi
gereken multisistemik bir hastalikeir. Hastalifin ilk bulgusu

2-5 yaslarinda ortaya ¢ikan tirnak distrofileridir. Bu hastalikta
parmak izlerinin kaybolmasi patagnomik bir bulgudur.
Diger bir sik bulgusu dislerde ¢iiriime ve ddkiilmedir. Bunun
yaninda ozefagusta divertikiiller, kemik iligi depresyonu, oral,
genital ve konjonktival l5koplaki ve deride retikiiler tarzda
hiperpigmentasyon en sik goriilen bulgulardir. Okiiler semptom
ve bulgular da bu nadir hastalikta goriilmektedir. DK goz kapagi
kenarlarinda keratinizasyon artigi, punktumlarda kapanma,
kanalikiiller ve nazolakrimal kanalda tikaniklik, lakrimal sistem
patolojilerine bagli sik tekrarlayan blefarit ve konjonktivit,
konjonktival lokoplaki, trikiyazis, entropiyon, ektropiyon,
konjonktival ve korneal skatrizasyona neden olabilmektedir.47
Bunun yani sira eglik eden hematolojik (pansitopeni) ve
immiinolojik bozukluklara bagli olarak retinal hemoraji, retinal
vaskiilopati, eksiidatif retinopati, retinal neovaskiilarizasyon,
retina dekolmani, telenjektazi, sinir lifi tabakasi iskemisi, optik
atrofi, makiila 6demi, preretinal fibrozis gibi arka segment
patolojileri goriilen olgular da bildirilmistir.4.8.9

On segment patolojileri erken dénemde hastanin yasam
konforunu etkileyen sorunlara yol agmakla birlikte ileri sathalarda
tekrarlayan enfeksiyonlar ve skatrizasyon gelisimi nedeni ile gorme
kaybina kadar giden ciddi sorunlara yol agabilir. Hastaligin kiiratif
bir tedavisi yoktur, semptomatik tedavi uygulanir.> Lokoplazik ve
deri lezyonlarinin tedavisinde etretinat ve asitretin gibi retinoik
asitler faydalidir. Bu hastalikta punktum ve kanalikiil ile ilgili
uygulanacak cerrahilerde, deride ve mukozda goriilen degisiklikler
nedeniyle, yapilmis klinik ¢aligmalar olmamakla birlikte niiksiin
sik goriilebilecegini diisiinebiliriz. Ayrica bu hastalarda sistemik
bozukluklar oldugundan tedavide cerrahi yerine oncelikle
koruyucu yontemlerin izlenmesi daha uygun olacaktir. Bunlara ek
olarak, arka segment patolojilerinin de goriilebildigi g6z ontinde
bulundurularak DK tansi ile takip edilmekte olan tiim olgularda
ayrintili fundus muayenesi rutin araliklarla yapilmalidir.

Cikar catismast: Yazarlar bu makale ile ilgili olarak herhangi bir
¢ikar catigmasi bildirmemislerdir.
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