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Gyrate Atrofi - Aynmi Aileden Uc Olgu

Hakan DURUKAN!, Murat TUNC?

OZET

Gyrate atrofi otozomal resesif gegiy gosteren, ornitin aminotransferaz enzim aktivitesindeki ye-
tersizligin yol agtigi, hiperornitinemi ve hiperornitiniiriye yol agan, seyrek rastlanan, metabolik ve
progresif bir koryoretinal dejenerasyondur. Literatiirde biyokimyasal olarak gosterilmis 100'iin iize-
rinde vaka yayinlanmistir. Bu ¢alismada, ayni aileden gyrate atrofili iki olgu oftalmolojik ve bi-
yokimyasal olarak incelenmistir. Gyrate atrofide yiiksek miyopi ve arka subkapsiiler katarakt yay-
g1nd1r. Koryoretinal atrofi midperiferde baglar ve hem perifere, hem de arka pole dogru yayihr.
Olgularimizin her ikisinde de hiperornitinemi, yiitksek miyopi ve diisiik gérme keskinligi tespit edil-
migtir. Koryoretinal atrofili olgular, ayirici tanida gyrate atrofi yoniinden de degerlendirilmelidir.

ANAHTAR KELIMELER: Gyrate atrofi, Hiperornitemi, Koryoretinal dejenerasyon.

SUMMARY
GYRATE ATROPHY - TWO CASES FROM THE SAME FAMILY

Gyrate atrophy is a rare, autosomal recessively inherited, metabolic, progressive, retinal and cho-
roidal degeneration caused by deficiency of the omithine aminotransferase enzyme. The discase is
characterized by hyperornithinemia and hyperornithinuria. More than 100 biochemically confirmed
cases have been reported in literature. In this study, two patients of the same family with gyrate at-
rophy were examined ophthalmologically. Most patients with this disorder have high myopia. and
posterior subcapsular cataracts are common. The chorioretinal atrophy starts in the midperiphery
and proceeds to the periphery and toward the posterior pole. Hyperosnithinemia, ligh myopia, and
low visual acuity were detected in both of our patients. It's suggested that gyrate atropy should be
remembered in the differential diagnosis of chorioretinal atrophy. Ret-vit 2000; 8 : 288 - 291.

KEY WORDS: Gyrate atrophy, Hyperornithinemia, Chorioretinal degeneration.

GiRiS zomal resesif gecis gosteren progresif, me-
tabolik, retina ve koroidin dejenerasyonu ile

Gyrate atrofi, mitokondrial bir enzim olan o |
karakterize bir hastaliktir' .

ornitin aminotransferaz (OAT) aktivitesindeki

yetersizligin yol actig1 seyrek rastlanan, oto- Hastaliktaki primer biyokimyasal bozukluk

OAT eksikligidir?. Hastalifin dogal scyri ya-

vagtir ve semptomlar farkli yaglarda ortaya ¢i1-
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Hastalarin ¢ogu yiiksek miyoptur, siklikla
arka subkapsiiler katarakt izlenir. Koryoretinal
atrofi midperiferde baglar ve hem perifere,
hem de arka kutba dogru ilerler. Sonralar dist-
rofik alanlar birlesir. Lezyonlarla uyumlu ola-
rak gorme alaninda progresif daralma ve gece
korliigii meveuttur. Bu hastalarda ciddi gdrme
kaybi genellikle 5. ve 6. dekatlarda olur’.

Tedavide iic metod yaymlanmuistir:

1. Vitamin Bg uygulanma316,

2. Diigiik proteinli ve arjinin kisitlanmig di-
)fetler7,

3. Kreatin uygulanma513.

OLGU SUNUMLARI

Olgulanimiz 1'i kadin, 1'i erkek olmak lizere
kardestiler. Olgularin anne ve babasi arasinda
akraba evliligi (anne ve baba kardes ¢ocuklari)
mevcuttur. Oftalmolojik muayenede Snellen
gorme keskinligi tespit edilmig, refraksiyon
muayenesi, biyomikroskopik ve goz dibi mu-
ayenesi, fundus fotograf ve floresein anjiografi
(FFA) c¢ekimleri yapilmigtir. Gorme alani
Goldman kinetik perimetre ile degerlendi-
rilmistir. Biyokimyasal olarak plazma ornitin
diizeyi dlglilmiigtiir.

OLGU 1

20 yaginda erkek hasta. Oftalmolojik mu-
ayenede gorme keskinligi sagda 0.2 (SPH: -
6.00 Dpt.CYL: -1.25 x 180° ile), solda 0.1
(SPH:-5.00 Dpt.CYL:-1.50 x 180° ile) idi. Bi-
omikroskopik muayenesi her iki gozde de nor-
maldi. Fundus muayenesinde her iki gozde pe-
riferde birbirinden ince bir pigment siniriyla
ayrilmig tipik koryoretinal atrofi alanlari iz-
lendi (Sekil 1). Arka kutupta lezyon izlenmedi.
FFA'da koryoretinal atrofi alanlart hi-

perfloresan olarak izlendi (Sekil 2). Normal re--

tinaya komsu alanlarda hiperfloresansin daha
fazla oldugu goriildi. Oftalmoskopik olarak
saglam izlenen alanlarin, FFA'da da saglam ol-
dugu gozlendi. Gorme alaninda her iki gozde
de tiim kadranlarda 30°ye kadar daralma mev-
cuttu. Plazma ornitin diizeyi 652 gmol/L (nor-
mal: 29-125 pmol/L) olarak tespit edildi.

OLGU 2

32 yasinda kadin hasta. Oftalmolojik mu-
ayenede gorme keskinligi her iki gozde de 2
MPS (SPH:-7.50 Dpt.ile) idi. Biomikroskopik
muayenede her iki gozde de lenste minimal
arka subkapsiiler kesafet mevcuttu. Fundus
muayenesinde her iki gdzde koryoretinal atrofi
alantarinin alt, tist ve i¢ kadranlarda optik diski
(OD) 1 OD c¢ap1 kadar yakin oludgu goézlendi
(Sekil 3). Lezyonlarin makulaya uzakhigi 3 OD
cap1 kadardi. FFA'da oftalmoskopik olarak iz-
lenen lezyonlara uyumlu alanlarda  hi-
perfloresans izlendi (Sekil 4). Gérme alaninda
her iki gozde de tiim kadranlarda 15°'ye kadar
daralma mevcuttu. Plazma ornitin  diizeyi
593umol/L (normal: 29-125pmol/L) olarak
tespit edildi.

TARTISMA

Gyrate atrofide, oftalmolojik muayenede ilk
tespit edilen bulgu genellikle miyopidir®. Kor-
yoretinal atrofi alanlann gencllikle gec¢ c¢o-
cukluk veya ergenlik doneminde tespit edilse
de, ¢ok kii¢iik yaslarda da bu lezyonlarin rast-

lanabilecegi gbstcrilmi§tir4.

Olgu 1 ve 2'de hastaliga tipik koryoretinal
atrofi alanlari oftalmoskopik olarak ve FFA ilc
gosterilmigtir.  Aym  aileden  olan  ol-
gularimizda, daha yash olaninda bulgularin
daha siddetli oldugu ve gorme keskinliginin
daha diisik oldugu gozlenmistir. Uc kardes
olan olgularimizin iigiincti kardesi 42 yaginda.



290

Gyrate Atrofi - Avin Aileden Ug Olgn

Sekil 1.
Olgu I'in fundus fotografi. Birbirinden ince bir pigment
smimyla ayrilmig tipik koryoretinal atrofi alanlan
izleniyor.

) I?Ck“ 2
Olau 1'in FEA's1. Koryoretinal atrofi alanlari
hiperfloresan olarak izleniyor.

_ o Sekil 3.
Olgu 2'nin fundus fotografi. Koryoretinal atrofi
alanlarimin OD'e daha yakin oldugu izleniyor.

Sekil 4.
Olgu}'nin FEA'st.

bir kadindi. Bu kardeslerinin oftalmolojik mu-
ayenesinde gorme keskinligi her iki eozde de
el hareketleri diizeyinde idi. Biomikroskopik
muayenesinde her iki gozde de lenste niikleer
skleroz ve arka subkapsiiler kesafet tespit edil-
di. Katarakt nedeniyle refraksiyon kusuru tes-
pit edilemedi, fundus muayenesi ve FIFA ce-
kimi yapilamadi. Aksiyel uzunluk sagda 26.92
mm., solda 27.08 mm. olarak élciildii. Gor-
menin ileri derecede diigiikk olmasi nedeniyle
gorme alan1 muayenesi yapilamadi. Plazma or-
nitin diizeyi 712pmol/L. (normal:29-125;mol/
L) olarak tespit cdildi. Olgularimizin bu kar-
deglerinde de Gyrate Atrofi olabilecedi dii-
stniildii, ancak hastanin ameliyat olmayi red-
detmesi nedeniyle tipik  fundus lezvonlars
izlenemediginden, bu hasta oleu olarak su-
nulmamustir.

Hastalikta esansiyel bulgu hiperomitinemi-
dir'. Ornitini katabolize eden major enzim
OAT"in eksikligine bagli olarak plazma ornitin
konsantrasyonu normalin 10-20 kati kadar art-
migtir?, Olgularimizin tiimiinde plazma ornitin
diizeyleri normalin yaklagik 8 kati kadar vyiik-
sek bulunmusgtur.

Gyrate atrofide en fazla etkilenen organ goz
olsa da multisistem tutulumu meveuttur'*!2,
Takki tarafindan hastalarda yaygim anormal
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EEG bulgular1 oldugu ve sinirda entellektiiel
fonksiyon bulundugu biIdirilmi§tir12. Baz
hastalarda tip 2 iskelet kasinda tiibiiler ag-
rcgatlarin - bulundugu gosterilmistir!,  Ka-
raciger biopsilerinde uzamig ve segmente mi-
tokondrilerin bulundugu tespit edilmi§tir”.
Sosyal nedenlerle olgularimizda sistemik arag-
tirma yapllamam;§tlr.

Literatiirde biyokimyasal olarak gosterilmis
100'lin tizerinde vaka yay1nlanm1§ttr12. Bun-
larin yaklagik 1/3'G Finlandiyalidir'2. (-
kemizde 1996 yilinda Hasanoglu ve ark. 4 va-
kalik  bir seri yay1n1am1§lard1r'3. Bizim
vakalarrmiz aym aileden hastalardir.

Sonug olarak itilkemizde akraba evliliklerine
sik rastlandigindan, otozomal resesif gecisli
olan bu hastalifin daha fazla olabilecegi dii-
stintilerek, koryoretinal atrofi gozlenen has-
talarda ayirici tanida gyrate atrofinin de dii-
stinlilmesi gerekmektedir.
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