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ÖZ

Elli altı yaşında erkek hasta 5 yıl önce sol gözde görme bulanıklığı ile kliniğimize başvurdu. Görme keskinliği sol gözde 
20/60 düzeyindeydi. Dilate fundus muayenesinde sol gözde üst temporal retinal ven dal tıkanıklığı ve maküler ödem 
tespit edildi.  Yapılan sistemik inceleme sonrası arteriyel hipertansiyon, metiltetradihrofolat redüktaz (MTHFR) C677T 
mutasyonu homozigotluğu, yüksek homosistein düzeyi, düşük vitamin B12 düzeyi ve düşük folik asit düzeyi olduğu sap-
tandı.  Yaklaşık 2 yıl sonra 40 yaşındaki kızı sağ gözde görme bulanıklığı ile başvurdu. Sağ gözde görme keskinliği 20/40 
idi. Sağ fundus muayenesinde üst temporal ven dal tıkanıklığı ve maküler ödem mevcuttu. Hastanın MTHFR C677T 
mutasyonu yönünden heterozigot olduğu ve homosistein düzeyinin normal sınırlarda olduğu saptandı.

Anahtar Kelimeler: Metiltetradihrofolat redüktaz, retina ven dal tıkanıklığı, homosistein.

ABSTRACT

A 56-year-old male patient, with a complaint of blurred vision in his left eye, was referred to our clinic 5 years ago.  His 
visual acuity was 20/60 in the left eye. Dilated fundus examination revealed superior temporal branch retinal vein occlusion 
and macular edema in the left eye.  The patients was homozygous for the C677T mutation of the methylenetetrahydrofolate 
reductase (MTHFR) and arterial hypertension, high blood homocysteine level, low blood vitamin B12 and folic acid levels 
were detected after systemic evaluation. Approximately 2 years later, his 40-year-old daughter had a complaint of blurred 
vision in her right eye.  Her visual acuity was 20/40 in the right eye.  In the fundus examination of the right eye, superior 
temporal branch retinal vein occlusion and macular edema were noticed.  The patient was heterozygous for the C677T muta-
tion of the MTHFR gene and her homocystein level was within normal limits. 
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Ailesel Retinal Ven Dal Tıkanıklığı

Familial Branch Retinal Vein Occlusion

Sirel GÜR GÜNGÖR1, Almila SARIGÜL2, İmren AKKOYUN3, Ahmet AKMAN4, 
Gürsel YILMAZ4, Sema KARAKUŞ5

GİRİŞ

Retinal ven dal tıkanıklıkları (RVDT) orta ve ileri yaşta sık görülen ve diyabetik retinopatiden sonra görme 
azalmasına en sık neden olan retinal vasküler hastalıktır.1 RVDT genellikle arteryovenöz çapraz yerinde gö-
rülür, bu bölge retinal arter ve venin ortak adventisyayı paylaştığı bölgedir.2-3 Çaprazlaştığı arterde ateroskle-
rotik hastalıktan dolayı rijiditenin artmasının altta venin kompresyonuna neden olduğu düşünülmektedir,  bu 
durum da kan akımında türbülansa, endotel hasarına ve trombüs oluşumuna neden olur.4 Tromboz da etkin 
olduğundan, retinal ven dal tıkanıklığının sadece periferik arter hastalığına bağlı değil prokoagülan hastalık-
lara da bağlı olduğu düşünülür.5-6 Bu çalışmada bir baba ve kızında metiltetradihrofolat redüktaz (MTHFR) 
C677T mutasyonu ile birliktelik gösteren RVDT tablosu sunulmuştur.
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OLGU SUNUMU

Olgu 1

Elli altı yaşında erkek hasta yaklaşık 5 yıl önce sol 
gözde görme bulanıklığı ile kliniğimize başvurdu. 
Hastanın medikal öyküsünde 10 yıldır sistemik hi-
pertansiyon tanısı olduğu ancak antihipertansif teda-
vi ile arteryal kan basıncının kontrol altında olduğu 
öğrenildi. Yapılan muayenede görme keskinliği sağ 
gözde 20/20, sol gözde 20/60 düzeyindeydi. Göz içi 
basıncı sağ gözde 16 mmHg,  sol gözde 17mmHg dü-
zeyindeydi. Biyomikroskopik ön segment muayenesi 
her iki gözde normaldi. 

Dilate fundus muayenesinde sağ göz muayenesi do-
ğaldı, sol gözde üst temporal retinal ven dal boyunca 
noktasal kanamalar, sert eksüda ve maküler ödem 
tespit edildi (Resim1a). Fundus floresein anjiyografi 
üst temporal RVDT ile uyumluydu (Resim 1b). Optik 
koherens tomografide sol gözde maküler ödem mev-
cuttu (Resim 2). Hasta sistemik araştırma için dahi-
liye bölümüne konsülte edildi. 

Protein C ve S, antitrombin III, antifosfolipid antikor, 
antinükleer antikor ve plazma homosistein düzeyleri 
dahil sistemik tarama yapıldı. Sigara içmediği net-
leştirildi. Kan homosistein düzeyi 35 Mmol/L (5-16 
Mmol/L) olarak saptandı. Hastanın MTHFR C677T 
mutasyonu yönünden homozigot olduğu tespit edildi. 
Hastanın kan folik asit düzeyi 4,5 ng/ml (3-20 ng/ml) 
ve B12 düzeyi 86 pg/ml (138-652 pg/ml) olarak tespit 
edildi. Folik asit 5 mg/gün ve B12 vitamini 1000 mcg/
ay başlandı. Takibimizdeki 5 yıl boyunca hastaya 5 
kez maküler ödem nedeniyle intravitreal triamsino-
lon asetat 4mg/ml enjeksiyonu yapıldı. Yaklaşık 3 ay 
önceki son muayenesinde görme keskinliği sol gözde 
20/30 düzeyindeydi, dilate fundus muayenesinde ve 
optik koherens tomografisinde maküler ödemi yoktu.

Olgu 2

Olgu 1’in kızı (40 yaş) 3 yıl önce sağ gözde görme bu-
lanıklığı ile başvurdu. Medikal öyküsünde bir özellik 
yoktu. Sağ gözde görme keskinliği 20/40, sol gözde 
20/20 düzeyindeydi. 

Resim 1a,b: Olgu 1’in sol renkli fundus fotoğrafında üst temporal ven boyunca noktasal kanama ve sert eksüdalar izleniyor 
(a), fundus floresein anjiyografi görüntüsünde üst temporal ven dal tıkanıklığı ile uyumlu sızıntıya bağlı hiperflöresans 
izlenmektedir (b). 

Resim 2: Olgu 1’in optik koherens tomografisinde maküler ödem izlenmektedir.

ba
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Ön segment muayenesi her iki gözde normaldi. Göz 
içi basıncı sağ gözde 12mmHg,  sol gözde 14mmHg 
düzeyindeydi. Sağ fundus muayenesinde maküla 
bölgesinde retinal kanama ve sert eksüda mevcuttu 
(Resim 3a). Sol göz fundus muayenesi doğaldı. Fun-
dus floresein anjiyografi sağ üst temporal RVDT ile 
uyumluydu (Resim 3b). Optik koherens tomografide 
sağ gözde maküler ödem mevcuttu (Resim 4). Hasta 
sistemik araştırma için dahiliye bölümüne konsülte 
edildi. Protein C ve S, antitrombin III, antifosfolipid 
antikor, antinükleer antikor ve plazma homosistein 
düzeyleri dahil sistemik tarama yapıldı. Sigara içme-
diği netleştirildi. Hastanın MTHFR C677T mutasyo-
nu yönünden heterozigot olduğu tespit edildi. 

Kan homosistein düzeyi 10 Mmol/L (5-16 Mmol/L) 
olarak saptandı. Hastanın kan folik asit düzeyi 6 ng/
ml (3-20 ng/ml) ve B12 düzeyi 331 pg/ml (138-652 pg/
ml) olarak tespit edildi. Dahiliye bölümü folik asit 5 
mg/gün ve B12 vitamini 1000 mcg/ay kullanmasını 
önerdi. Hastaya 2 kez maküler ödem nedeniyle int-
ravitreal triamsinolon asetat 4mg/ml enjeksiyonu ya-
pıldı. Bir yıl önceki kontrol muayenesinde hastanın 
sağ gözünde görme keskinliğinin 20/40’a düştüğü tes-
pit edildi. Biyomikroskopik ön segment muayenesin-
de arka subkapsüler katarakt mevcuttu. 

Optik koherens tomografide maküler ödem tespit 
edilmedi. Hastanın sağ gözüne fakoemülsifikasyon 
ve göz içi lens uygulaması yapıldı. Hastanın 3 ay ön-
ceki muayenesinde sağ gözde görme keskinliği 20/20 
düzeyindeydi, dilate fundus muayenesinde ve optik 
koherens tomografisinde maküler ödemi yoktu.

Olgu 2; Olgu1’in tek kızıydı ve Olgu 1’in ebeveynleri 
yaklaşık 10 yıl önce ölmüştü. Ölüm nedeni sorgulan-
dığında annede akciğer kanseri, babada kalp yetmez-
liği olduğu, herhangi bir göz rahatsızlığı geçirmedik-
leri öğrenildi.  MTHFR C677T mutasyonu yönünden 
ek bir ailesel tarama yapılamadı. 

TARTIŞMA

Açık açılı glokom ve retrobulber hastalıklar gibi 
oküler hastalıklar dış basınçla retina ven tıkanıklı-
ğı (RVT) ve RVDT’ye neden olabilir.7,8 Ancak damar 
duvarı hasarı, staz ve hiperkoagülabiliteye neden 
olabilen sistemik hastalıklar da RVT ile ilişkili bu-
lunmuştur.9,10 Arteryal hipertansiyon, diyabetes mel-
litus, hiperlipidemi, obezite ve sigara içimi özellikle 
yaşlılarda yatkınlık nedenleri olarak düşünülür.10-12 

Resim 3a,b: Olgu 2’nin sağ renkli fundus fotoğrafında makülada retinal kanama izlenmektedir (a), fundus floresein 
anjiyografi görüntüsünde üst temporal ven dal tıkanıklığı ile uyumlu sızıntıya bağlı hiperflöresans izlenmektedir (b).

Resim 4: Olgu 2’nin optik koherens tomografisinde maküler 
ödem izlenmektedir.

ba
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Özellikle genç kişilerde kalıtsal trombofili, hiperho-
mosisteinemi ve antifosfolipid antikorların bulunma-
sı gibi hiperkoagülabilite durumlarında RVDT geli-
şebilir.5,13 İlaçlar, vaskülit ve hemotolojik hastalıklar 
da kan viskozitesini yükselterek RVT/RVDT’ye ne-
den olabilir.10 Bizim hastalarımızda babada arteryal 
hipertansiyon mevcuttur, bunun yanında MTHFR 
C677T mutasyonu yönünden homozigottur, homosis-
tein düzeyi yüksek, vitamin B12 düzeyi düşük, folik 
asit düzeyi ise alt sınıra yakındır. Ancak kızında her-
hangi bir sistemik hastalık yoktur, MTHFR C677T 
mutasyonu yönünden heterozigottur ve homosistein 
düzeyi normal sınırlardadır.

Metilen tetrahidrofolat redüktaz enzimi homosistei-
nin remetilasyon yolunda rol oynayan bir enzimdir. 
Bu enzimde yetersizlik olduğunda hiperhomosistei-
nemi görülebilir. Homosistein remetilasyon yolunda 
MTHFR enzimi ile birlikte yeterli miktarda folik asit 
ve vitamin B12 desteğine gereksinim vardır.14 Folik 
asit, vitamin B6 ve B12 kofaktörlerinde eksiklik ol-
ması da homosistein düzeyinde yükselmeye neden 
olabilir.15 Genel olarak kabul edilen hafif yükselmiş 
homosistein düzeyi ateroskleroz için bir risk faktö-
rüdür.16 Literatürde homosistein seviyesi ve MTHFR 
C677T homozigotluğu ile retinal ven oklüzyonu ara-
sındaki ilişkiye bakıldığında farklı sonuçlar mev-
cuttur. Retinal vasküler hastalıklarda homosistein 
düzeyinin yüksek olduğu17-19 ama MTHFR C677T ho-
mozigotluğu ile ilişki olmadığını gösteren çalışmalar 
vardır.17,20 

Yapılan başka çalışmalar ise homosistein düze-
yinin retinal vasküler hastalık için risk faktörü 
olarak düşünülebileceği ama MTHFR C677T ho-
mozigotluğunun RVT ile daha ilişkili olduğunu be-
lirtmiştir.21,22 Bütün bunların yanında retinal ven 
oklüzyonları ile ne homosistein düzeyinin ne de 
MTHFR C677T homozigotluğunun ilişkisi olma-
dığı yönünde çalışmalar da mevcuttur.23-24 Homo-
sistein düzeyinden bağımsız olarak folik asit ve 
vitamin B6 düzeyinin RVT gelişminde önemli ol-
duğu düşünülmektedir. Vitamin desteğinin RVT 
rekürrenslerini ve komplikasyonları önleyebileceği  
düşünülmektedir.25-27 Literatürde ailesel RVT 
olan toplam 5 sunum vardır, bunların hepsi 
santral retinal ven tıkanıklığıdır. Ancak bu ol-
guların çoğunda arteriyal hipertansiyon veya 
glokom gibi RVT için önemli risk faktörleri  
mevcuttur. 27-33 

Ancak bizim olgumuzda olduğu gibi çocuklar ebe-
veynlerine göre hastalığı daha erken yaşta geçirmek-
tedir.28-31 Bu tür ailesel kümelenmeler ve pedigrileri 
incelendiğinde genetik predispozisyona ait kanıt sap-
tanmamış daha çok ailede ko-insidans olarak düşü-
nülmüştür.31

Sonuç olarak bu çalışmada RVDT geçiren bir baba ve 
kızı incelenmiştir. Daha önceki ailesel RVT olguları 
gibi kızı babasına göre hastalığı daha erken yaşta 
geçirmiştir. Babada arteryal hipertansiyon, MTHFR 
C677T mutasyonu yönünden homozigotluk, düşük 
vitamin B12 düzeyi gibi risk faktörleri mevcutken, 
kızında bu risk faktörlerinin hiçbiri yoktur. Genel 
olarak ailesel RVDT’ları spesifik patolojik olay gibi 
görünmektedir, bunun için daha ileri çalışmalar ge-
rekmektedir. 
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