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ÖZ

	 On dokuz yaşında bayan hasta ani görme kaybı ile retina 
birimine refere edildi. Tam bir oftalmolojik muayene yapıl-
dı. Hastada tanıya ve etiyolojiye yönelik testler uygulandı.

	 Düzeltilmiş görme keskinliği sağ gözde tam, sol gözde el 
hareketi düzeyindeydi. Biyomikroskopik muayenede ön 
segmentler doğal, göz içi basınçları sağda 14 mmHg, 
solda 16 mmHg olarak tespit edildi. Fundus muayene 
bulgularında sağ göz doğal idi. Sol gözde retina soluk 
görünümde ve kiraz kırmızısı maküla izlenmekteydi. La-
boratuar tetkiklerinde vitamin B12 ve folat eksikliği tespit 
eksikliği tespit edildi. Ayrıca protrombin gen mutasyonun-
da heterozigot pozitifliği mevcuttu. Genç hastalarda sant-
ral retinal arter tıkanıklığında etiyolojik nedenlerin birinin 
de protrombin gen mutasyonu olabileceği düşünülmelidir. 
Etiyolojik neden araştırılırken hematolojik problemlerin bu 
tabloya neden olabileceği unutulmamalıdır.

Anahtar Kelimeler: Protrombin gen mutasyonu, santral reti-
nal arter tıkanıklığı, genç hasta.

ABSTRACT

	 A 19 year-old woman with sudden loss of vision in her left 
eye was referred to our retina clinic. The patient underwent 
detailed ophtalmological examination and evaluated for 
etiology. Best corrected visual acuity was 20/20 in right eye 
and hand movement in left eye. On slit-lamp examination 
anterior chamber was normal. The intraocular pressure 
was 14 mmHg OD and 16 mmHg OS. Right eye was nor-
mal and left eye was a pale retina with a macular cherry-
red on fundoscopy. Laboratory tests revealed the Vitamin 
B12 and folat deficiency. Additionally, heterozygote pro-
thrombine gene mutation was determined. 

	 Prothrombine gene mutations should be considered as one 
of the etiologic factors in a young patient with central reti-
nal artery occlusion. Hematological problems should not 
be forgotten as etiologic causes.

Key Words: Prothrombine gene mutation, central retinal artery 
occlusion, young case.
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Resim 1: Sağ göz fundus görünümü. Resim 2: Sol göz fundus görünümü.

GİRİŞ

Santral retinal arter tıkanıklığı (SRAT) nadir görülen 
bir damarsal hastalıktır. Toplumda on binde bir sıklıkta 
görülmekte ve erkeklerde kadınlara göre 2 kat daha faz-
la oranda belirlenmektedir. Hastalık birinci ve dokuzun-
cu dekatlarda görülebilmesiyle beraber en fazla altıncı 
dekatta ortaya çıkmaktadır.1 

SRAT’da tıkanma optik sinirin içinde olduğundan tı-
kanıklığın yeri oftalmoskopik olarak görülememektedir. 
Santral retinal arter tıkanıklığının en sık nedenlerinden 
biri arterin tromboz nedeniyle tıkanmasıdır.2 SRAT ileri 
yaşta daha sık görüldüğü için ateroskleroz zemininde ge-
lişen tromboz bu tabloya neden olmaktadır. 

Genç yaştaki hastalarda ileri yaştaki olgulara göre 
etiyolojik neden daha farklı olmaktadır. Kardiyak veya 
hiperkoagülabilite nedenli embolik olaylar, vaskülitler, 
doğumsal damarsal anomalileri genç hastalarda ön 
plana çıkmaktadır. Bu hastalar çoğunlukla ani ve ağrısız 
görme kaybı ile hekime başvurmaktadırlar.1

Arterin tıkanması emboli veya tromboz nedeni ile 
olabilmektedir. Embolinin kaynağı aterosklerotik zemin-
den kopan bir fibrin veya kolesterol olabileceği gibi kalp 
kaynaklı bir emboli de olabilmektedir. 

Gençlerde ise daha çok hiperkoagülabilite nedenli 
trombüsler bu tabloya sebep olmaktadır.3 Genç olgular-
da en sık görülen genetik hiperkoagülabilite nedenleri, 
faktör 5 leiden ve protrombin 20210 A gen mutasyo-
nudur.4 Genel popülasyonda homozigot faktör 5 leiden 
mutasyonu görülme oranı %0.02, heterozigot mutasyon 
oranı %5-10, homozigot Protrombin 20210 A gen mu-
tasyonu %0.014 ve heterozigot Protrombin 20210 A gen 
mutasyonu görülme oranı %2 oranındadır.5 

Biz bu çalışmada, heterozigot protrombin 20210 A 
gen mutasyonu ile birlikte olan genç bir olguda SRAT ol-
gusunu sunmayı amaçladık.

OLGU SUNUMU

On dokuz yaşında bayan hasta hastanemiz retina 
birimine sol gözde 1 hafta önce olan ani görme kaybı 
ile başvurdu. Yapılan muayenesinde sağ gözde görme 
keskinliği tam, sol gözde görme seviyesi el hareketi dü-
zeyindeydi. Göz içi basınçları sağda 14 mmHg, solda 16 
mmHg olarak tespit edildi. Biyomikroskopik muayenede 
normal bulgulara rastlanırken, sol gözde rölatif aferent 
pupil defekti belirlendi. 

Fundus muayenesinde sağ göz normaldi (Resim 1). 
Sol gözde ise retina solukluğu, arteriollerde diffüz daral-
ma, damar çaplarında düzensizlik, makülada kiraz kırmı-
zısı görüntüsü ve optik diskte solukluk belirlendi (Resim 2). 

Yapılan flöresein anjiyografide, arterlerin dolumunda 
gecikme ve retinal arteriovenöz geçiş zamanında uzama 
(retinal arteriovenöz geçiş zamanı: 18 sn) belirlendi (Re-
sim 3). Retinadaki geri dönüşümsüz hasar için kritik süre 
olan ilk 24 saat geçirilmiş olduğu için tedavi amacıyla göz 
içi basıncının ani olarak düşürülmesi, damar içi perfüz-
yon basıncıyla embolinin ileriye doğru atılması, hiperbarik 
oksijen uygulanması ve fibrinolitik ajan uygulaması gibi 
tedavilere başvurulmadı.

Olgunun sistemik sorgulamasında 12 yaşındayken 
akut romatizmal ateş öyküsü alındı. Hastadan sistemik 
tromboemboli hikayesi alınmadı. Kullandığı sistemik veya 
oküler ilaç öyküsü yoktu. Olgudan hematoloji, kardiyoloji 
konsültasyonu istendi. Kardiyolojik muayene değerlendir-
mesinde yapılan EKO kardiyografisinde orta derece mitral 
yetmezlik tespit etti. 

Hematolojik incelemesinde folik asit ve demir eksikli-
ğine bağlı anemi ve protrombin gen mutasyonu heterozi-
got pozitifliği tespit edildi. 

Sistemik Lupus Eritematosusa ve diğer immünolo-
jik hastalıklara yönelik Lupus Antikoagülanı tarama (LA-
DVV), Anti-Nükleer Antikor (ANA), Çift Sarmallı DNA Anti-
koru (Antids-DNA), Anti-Kardiyolipin Antikoru IgM ve IgG, 
Anti Nötrofil Sitoplazmik Antikorlar (cANCA ve PANCA), 
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Çıkarılabilir Nükleer Antijen (ENA) testleri yapıldı ve bu de-
ğerler normal sınırlarda tespit edildi. Hematolojik değer-
lendirme sonucunda olguya profilaktik olarak asetil salisi-
lik asit başlandı ve anemisine yönelik folik asit desteği ve 
Vit B12 tedavisi verilerek olgu kardiyoloji ile hematoloji 
kliniklerinde takibe alındı. Beş ay sonra olgu kontrol mu-
ayenesinde tekrar değerlendirildi. Olgunun görme kes-
kinliği el hareketi düzeyindeydi. Fundus muayenesinde 
sol gözde optik atrofi ve arterlerde ileri düzeyde incelme 
belirlendi. Flöroesein anjiyografisinde geç dönemde op-
tik diskten sızıntı tespit edildi.

TARTIŞMA

Retinal arter tıkanıklıkları, tıkanmanın yerleşim yeri-
ne göre santral veya dal olmak üzere iki kategoriye ayrı-
lır. Tıkanma optik sinir yapısının içinde ise santral retinal 
arter tıkanıklığı meydana gelir. Eğer tıkanma optik sinirin 
lamina kribroza yapısının distalinde meydana gelirse re-
tinal arter dal tıkanıklığı görülür. Retina arter tıkanıklıkla-
rının büyük çoğunluğu trombotik veya embolik etiyolojiye 
bağlıdır.1 Dal tıkanıklıkları daha çok embolik nedenlere 
bağlıyken santral arter tıkanıklıkları daha çok trombotik 
nedenlerle oluşur. Santral retina arter tıkanıklıkları 10-90 
yaşları arasında bildirilmesine rağmen ortalama 60 ya-
şında en sık görülür. Olguların %1-2 si çift taraflı tutulum 
gösterir.6 SRAT’ ın diğer nedenleri arasında vaskülitler, 
orbita hastalıkları, lokal travma, göz çevresine yapılan 
enjeksiyonlar, radyasyon retinopatisi, optik disk druzeni, 
boyuna yapılan medikal muayene ve manipülasyonlar 
bulunmaktadır.

Retina arter tıkanıklığına yol açan oküler ve sistemik 
birçok risk faktörünün mevcut olduğu bunların; hiper-
tansiyon, diyabet, aterosklerotik damar hastalığı, kalp 
kapak hastalığı, sigara içimi, kafa travmaları, glokom 
olduğu ifade edilmektedir.7 Çocukluk ve genç erişkin 
dönemde tromboz gelişme sıklığı yüz binde bir oranıyla 
erişkinlere göre daha düşük olmakla birlikte önemli bir 
morbidite nedeni sayılmaktadır.4 Yapılan bir çalışmada 

faktör 5 leiden mutasyonu, protrombin 20210 A gen 
mutasyonu, antifosfolipid sendromu, aktive protein C ve 
S rezistansı ve anti trombin III eksikliği genetik geçişli hi-
perkoagülabilite nedenli damarsal tıkanıklıkların en sık 
nedeni olarak belirlenmiştir.8 Türkiye’de pediatrik hasta 
gurubunda yapılan bir çalışmada hasta gurubunda ya-
pılan bir çalışmada faktör 5 leiden ve protrombin 20210 
A gen mutasyonunun en yaygın iki genetik geçişli hiper-
koagülabilite nedeni olduğu belirlenmiştir.4 Bu genetik 
bozukluklar toplumda heterozigot formda daha yaygın 
olarak bulunmaktadır.

Genç hastalarda, retina damar tıkanıklıklarında ilk 
akla gelmesi gereken hastalık hiperkoagülabilite neden-
leridir. Genç hastalarda retina arter tıkanıklığında en sık 
genetik geçişli hiperkoagülabilite nedeni faktör 5 leiden 
ve protrombin gen mutasyonu olarak bulunmuştur.9 Ben-
Ami ve ark. genç erkek bir hastada ani ağrısız görme 
kaybı ile birlikte olan santral retinal arter tıkanıklığı olgu-
sunda altta yatan neden olarak faktör 5 leiden ve prot-
rombin gen mutasyonu birlikteliğini göstermişlerdir.10 Bi-
zim olgumuzda yapılan genetik testlerde protrombin gen 
mutasyonu heterozigot pozitifliği bulunmuştur. 

Faktör V ve protrombin gen mutasyonu heterozigot 
mutasyonları, homozigot mutasyonlarından daha sık 
görülmektedir.11 Avrupa’nın değişik popülasyonlarında 
yapılan çalışmalarda heterozigot protrombin gen mutas-
yonunun sıklığı İngiltere ve ABD de %4-6, Flemenk toplu-
munda %2-4, İspanya ve İtalya’da %2, İsveç toplumunda 
%7, Yunan popülasyonunda %8 olarak belirlenmiştir ve 
mutasyon genel olarak beyaz ırkta daha yaygın olarak 
görülürken Asya ve Afrika toplumlarında daha seyrek 
görülmektedir.12,13 Ertürk ve ark., ülkemizde yaptığı bir 
çalışmada protrombin gen mutasyon sıklığı %6.9 oranın-
da belirlenmiştir. Bu olguların büyük bir kısmının hete-
rozigot gen mutasyonları olduğu ifade edilmiştir.4 Genç 
hasta gurubunda protrombin gen mutasyonu ile birlikte 
santral retinal arter tıkanıklığı olgusuna sık olarak rast-
lanmamaktadır. 

Literatürde ülkemizde protrombin 20210A gen mu-
tasyonu ile birlikte SRAT olan olgular bildirilmemiştir. 
Heterozigot gen mutasyonlarında tromboza eğilim ko-
nusunda farklı yorumlar mevcut olmakla birlikte genel 
görüş, homozigot gen mutasyonuna göre daha nadir-
de olsa tromboza yatkınlık sağladığı yönündedir.4 Bizim 
olgumuz bu açıdan ülkemizde bildirilen ilk vaka olma 
niteliğindedir. 

Weger ve ark., SRAT tanısı almış 136 olguyu retros-
pektif olarak incelediklerinde bu olgularda heterozigot 
protrombin 20210A gen mutasyonu sıklığının kontrol 
grubuyla aynı olduğunu ve sonuç olarak SRAT etiyolo-
jisinde bu mutasyonun majör rol oynamadığını ifade et-
mişlerdir.4 Yine bu mutasyonun koroner arter trombüsü 
ile ilişkisi incelendiğinde kontrol gruplarıyla koroner has-
talığı olan olgular arasında bu mutasyonun sıklığı açısın-
dan anlamlı fark saptanmamıştır,14 

Resim 3: Sol göz flöresein anjiyografi.
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Ama sigara içimi, obesite, hipertansiyon gibi ek risk 
faktörleriyle bu mutasyonun beraberliği durumunda ko-
roner arter hastalığı sıklığında anlamlı artışlar saptan-
mıştır.15

Erişkin yaşta kalp kapak patolojileri ve kalp ritim so-
runları nedeniyle kalp kaynaklı ve aterosklerotik zeminde 
damar lümenindeki plaklardan kaynaklanan emboliler 
akut tıkanıklıklara neden olurken gençlerde ve çocuklar-
da bu nedenler daha seyrek olarak karşımıza çıkmakta-
dır.12 

Bizim hastamızda da akut romatizmal ateş sekeli 
olarak kalp kapağında sorun olmakla birlikte bu patoloji 
kalpte trombüs oluşumuna neden olabilecek bir boyut-
ta olmadığı kardiyolojik değerlendirme sonrası ortaya 
konmuştur. Olguda kardiyolojik değerlendirmede kalp 
kaynaklı bir emboliyi düşündürecek kalp odacıklarında 
büyüme, kalp içinde trombüs, kalp kapaklarında ileri 
düzeyde yetmezlik veya darlık tespit edilmediği için bu 
tıkanıklığın kalp kaynaklı olmadığı değerlendirilmiştir.

SRAT da tedavide amacımız; retina oksijenasyonunu 
sağlamak, retina kan akımını artırmak, arter tıkanmasını 
açmak, hipoksik retina hasarını önlemektir. Bu tedaviler-
den retina kan akımını artırmak için, oküler masaj, pa-
rasentez, oküler antihipertansifler kullanılmakta bunlara 
ilave olarak retinal arterlerini vazodilate eden nitroglise-
rin, pentoksifilin gibi ajanlarda kullanılmaktadır.16 Anti-
koagülan tedavide kullanılabilirliği kontrollü klinik çalış-
malarca kanıtlanmamış bir diğer tedavi seçeneğidir. Bu 
tedavide intravenöz heparin, doku plazminojen aktiva-
törü, streptokinaz, ürokinaz gibi ilaçlar yer almaktadır,17 

Deneysel olarak hipoksik hasarı önlemeye yönelik 
tedavilerde mevcuttur. Bunlardan başlıcaları, süperoksit 
dismutaz, N-asetil-D-aspartat inhibitörleri sayılabilir.18 
Yapılan deneysel çalışmalar, 100 dakikayı aşan retina 
arter tıkanıklıklarında iç retinanın geri dönüşümsüz ola-
rak hasarlandığını göstermiştir.19 Olgumuzda hasta bize 
başvuru anından 1 hafta öncesinde ani görme kaybı ol-
duğu için görme kaybına yönelik medikal veya cerrahi 
bir tedavi düşünmedik.

Sonuç olarak, bu olgu sunumunda olduğu gibi 
trombüs oluşumuna neden olabilecek boyutta sistemik 
ve metabolik hastalığı olmayan SRAT’li genç olgularda 
hiperkoagülopati nedenleri titizlikle incelenmelidir. Her 
ne kadar tek başına heterozigot protrombin 20210A gen 
mutasyonu SRAT etiyolojisinde majör rol oynadığı ka-
bul görmese de, olgumuzda olduğu gibi hafif derecede 
kalp kapak problemi beraberliğinde santral retinal ar-
ter tıkanıklarının gelişiminde anlamlı rol oynayabileceği 
akılda tutulmalıdır ve sonraki yaşantılarında tekrarlayan 
trombüslere ve embolilere karşı önlemler alınmalıdır. Bu 
sebeple hastalar hematoloji takibine alınmalı ve ilgili bi-
rimlerin önerisi doğrultusunda ilaç tedavisine başlanma-
lıdır.
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