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Ailesel Retinal Ven Dal Tikaniklig:

Familial Branch Retinal Vein Occlusion
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Elli alt1 yasinda erkek hasta 5 yil 6nce sol gézde gérme bulaniklig: ile klinigimize bagvurdu. Gérme keskinligi sol gozde
20/60 dizeyindeydi. Dilate fundus muayenesinde sol gozde iist temporal retinal ven dal tikanikligi ve makiiler 6dem
tespit edildi. Yapilan sistemik inceleme sonrasi arteriyel hipertansiyon, metiltetradihrofolat rediktaz (MTHFR) C677T
mutasyonu homozigotlugu, yiikksek homosistein diizeyi, diisiik vitamin B12 diizeyi ve diisiik folik asit diizeyi oldugu sap-
tandi. Yaklasik 2 yil sonra 40 yasindaki kizi1 sag gozde gorme bulaniklig ile bagvurdu. Sag gozde gorme keskinligi 20/40
idi. Sag fundus muayenesinde tist temporal ven dal tikaniklig1 ve makiiler 6dem mevcuttu. Hastanin MTHFR C677T
mutasyonu yoniinden heterozigot oldugu ve homosistein diizeyinin normal sinirlarda oldugu saptandi.

Anahtar Kelimeler: Metiltetradihrofolat rediiktaz, retina ven dal tikanikligi, 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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GIRIS

Retinal ven dal tikanikliklar1 (RVDT) orta ve ileri yasta sik goriilen ve diyabetik retinopatiden sonra gérme
azalmasina en sik neden olan retinal vaskiiler hastaliktir.! RVDT genellikle arteryovenoz capraz yerinde go-
rilir, bu bolge retinal arter ve venin ortak adventisyay1 paylastig bolgedir.2? Caprazlastigi arterde ateroskle-
rotik hastaliktan dolay rijiditenin artmasinin altta venin kompresyonuna neden oldugu diisiiniilmektedir, bu
durum da kan akiminda tiirbiilansa, endotel hasarina ve trombiis olusumuna neden olur.* Tromboz da etkin
oldugundan, retinal ven dal tikanikliginin sadece periferik arter hastaligina bagli degil prokoagiilan hastalik-
lara da baglh oldugu distintlir.>® Bu calismada bir baba ve kizinda metiltetradihrofolat rediktaz (MTHFR)
C677T mutasyonu ile birliktelik gosteren RVDT tablosu sunulmustur.
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Resim 1a,b: Olgu 1’in sol renkli fundus fotografinda iist temporal ven boyunca noktasal kanama ve sert eksiidalar izleniyor
(a), fundus floresein anjiyografi goriintiisiinde iist temporal ven dal tikaniklig ile uyumlu sizintiya bagly hiperfloresans

izlenmektedir (b).

OLGU SUNUMU
Olgu 1l

Elli alt1 yasinda erkek hasta yaklasik 5 yil énce sol
gozde gorme bulanikligi ile klinigimize bagvurdu.
Hastanin medikal oykiisinde 10 yildir sistemik hi-
pertansiyon tanisi oldugu ancak antihipertansif teda-
vi ile arteryal kan basincinin kontrol altinda oldugu
ogrenildi. Yapilan muayenede gérme keskinligi sag
gozde 20/20, sol gozde 20/60 diizeyindeydi. Goz ici
basinc: sag gozde 16 mmHg, sol gozde 17mmHg dii-
zeyindeydi. Biyomikroskopik on segment muayenesi
her iki gozde normaldi.

Dilate fundus muayenesinde sag goz muayenesi do-
galds, sol gozde iist temporal retinal ven dal boyunca
noktasal kanamalar, sert eksiida ve makiiler 6dem
tespit edildi (Resimla). Fundus floresein anjiyografi
ust temporal RVDT ile uyumluydu (Resim 1b). Optik
koherens tomografide sol gozde makiiler 6dem mev-
cuttu (Resim 2). Hasta sistemik arastirma i¢in dahi-
liye bolimiine konsiilte edildi.
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Protein C ve S, antitrombin III, antifosfolipid antikor,
antiniikleer antikor ve plazma homosistein diizeyleri
dahil sistemik tarama yapildi. Sigara i¢cmedigi net-
lestirildi. Kan homosistein diizeyi 35 Mmol/L (5-16
Mmol/L) olarak saptandi. Hastanin MTHFR C677T
mutasyonu yoniinden homozigot oldugu tespit edildi.
Hastanin kan folik asit diizeyi 4,5 ng/ml (3-20 ng/ml)
ve B12 diizeyi 86 pg/ml (138-652 pg/ml) olarak tespit
edildi. Folik asit 5 mg/giin ve B12 vitamini 1000 mcg/
ay baslandi. Takibimizdeki 5 yil boyunca hastaya 5
kez makiiler 6dem nedeniyle intravitreal triamsino-
lon asetat 4mg/ml enjeksiyonu yapildi. Yaklagik 3 ay
onceki son muayenesinde gorme keskinligi sol gozde
20/30 dizeyindeydi, dilate fundus muayenesinde ve
optik koherens tomografisinde makiiler 6demi yoktu.

Olgu 2

Olgu 1’in kiz1 (40 yas) 3 yil 6nce sag gozde gérme bu-
laniklig: ile bagvurdu. Medikal 6ykiisiinde bir 6zellik
yoktu. Sag gozde gorme keskinligi 20/40, sol gozde
20/20 diizeyindeydi.
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Resim 2: Olgu 1'in optik koherens tomografisinde makiiler 6dem izlenmektedir.
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Resim 3a,b: Olgu 2’nin sag renkli fundus fotografinda makiilada retinal kanama izlenmektedir (a), fundus floresein
anjiyografi goriintiisiinde iist temporal ven dal tikaniklig ile wyumlu sizintyya bagly hiperfloresans izlenmektedir (b).

On segment muayenesi her iki gozde normaldi. Goz
ici basinc1 sag gozde 12mmHg, sol gozde 14mmHg
diizeyindeydi. Sag fundus muayenesinde makiila
bolgesinde retinal kanama ve sert eksiida mevcuttu
(Resim 3a). Sol goz fundus muayenesi dogaldi. Fun-
dus floresein anjiyografi sag tist temporal RVDT ile
uyumluydu (Resim 3b). Optik koherens tomografide
sag gozde makiiler 6dem mevcuttu (Resim 4). Hasta
sistemik aragtirma icin dahiliye bolimiine konstilte
edildi. Protein C ve S, antitrombin III, antifosfolipid
antikor, antiniikleer antikor ve plazma homosistein
diizeyleri dahil sistemik tarama yapildi. Sigara i¢cme-
digi netlestirildi. Hastanin MTHFR C677T mutasyo-
nu yoniinden heterozigot oldugu tespit edildi.
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Resim 4: Olgu 2’nin optik koherens tomografisinde makiiler
odem izlenmektedir.

Kan homosistein diizeyi 10 Mmol/L (5-16 Mmol/L)
olarak saptandi. Hastanin kan folik asit diizeyi 6 ng/
ml (3-20 ng/ml) ve B12 diizeyi 331 pg/ml (138-652 pg/
ml) olarak tespit edildi. Dahiliye bolimi folik asit 5
mg/giin ve B12 vitamini 1000 mcg/ay kullanmasini
onerdi. Hastaya 2 kez makiler 6dem nedeniyle int-
ravitreal triamsinolon asetat 4mg/ml enjeksiyonu ya-
pildi. Bir y1l 6nceki kontrol muayenesinde hastanin
sag goziinde gorme keskinliginin 20/40’a distugu tes-
pit edildi. Biyomikroskopik 6n segment muayenesin-
de arka subkapsiiler katarakt mevcuttu.

Optik koherens tomografide makiiler 6dem tespit
edilmedi. Hastanin sag goéziine fakoemiilsifikasyon
ve g0z ici lens uygulamasi yapildi. Hastanin 3 ay 6n-
ceki muayenesinde sag gozde gorme keskinligi 20/20
diizeyindeydi, dilate fundus muayenesinde ve optik
koherens tomografisinde makiiler 6demi yoktu.

Olgu 2; Olgul’in tek kiziydi ve Olgu 1’in ebeveynleri
yaklasik 10 yil 6nce 6lmiistii. Oliim nedeni sorgulan-
diginda annede akciger kanseri, babada kalp yetmez-
ligi oldugu, herhangi bir goz rahatsizlig1 ge¢cirmedik-
leri 6grenildi. MTHFR C677T mutasyonu yoniinden
ek bir ailesel tarama yapilamadi.

TARTISMA

Acik acili glokom ve retrobulber hastaliklar gibi
okiler hastaliklar dis basingla retina ven tikanikli-
g1 (RVT) ve RVDT’ye neden olabilir.”® Ancak damar
duvar1 hasari, staz ve hiperkoagiilabiliteye neden
olabilen sistemik hastaliklar da RVT ile iligkili bu-
lunmustur.>® Arteryal hipertansiyon, diyabetes mel-
litus, hiperlipidemi, obezite ve sigara i¢imi ozellikle
yashlarda yatkinlik nedenleri olarak distiniliir.!0-12
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Ozellikle genc kisilerde kalitsal trombofili, hiperho-
mosisteinemi ve antifosfolipid antikorlarin bulunma-
s1 gibi hiperkoagiilabilite durumlarinda RVDT geli-
sebilir.>® Ilaclar, vaskiilit ve hemotolojik hastaliklar
da kan viskozitesini yilikselterek RVI/RVDT’ye ne-
den olabilir.!® Bizim hastalarimizda babada arteryal
hipertansiyon mevcuttur, bunun yaninda MTHFR
C677T mutasyonu yoniinden homozigottur, homosis-
tein diizeyi yiiksek, vitamin B12 diizeyi dustk, folik
asit duzeyi ise alt sinira yakindir. Ancak kizinda her-
hangi bir sistemik hastalik yoktur, MTHFR C677T
mutasyonu yonunden heterozigottur ve homosistein
diizeyi normal sinirlardadir.

Metilen tetrahidrofolat rediitktaz enzimi homosistei-
nin remetilasyon yolunda rol oynayan bir enzimdir.
Bu enzimde yetersizlik oldugunda hiperhomosistei-
nemi goriilebilir. Homosistein remetilasyon yolunda
MTHFR enzimi ile birlikte yeterli miktarda folik asit
ve vitamin B12 destegine gereksinim vardir.!* Folik
asit, vitamin B6 ve B12 kofaktorlerinde eksiklik ol-
mas1 da homosistein diizeyinde yiikselmeye neden
olabilir.’® Genel olarak kabul edilen hafif yiikselmis
homosistein diizeyi ateroskleroz i¢in bir risk fakto-
rudir.'¢ Literatiirde homosistein seviyesi ve MTHFR
C677T homozigotlugu ile retinal ven okliizyonu ara-
sindaki iligkiye bakildiginda farkli sonuclar mev-
cuttur. Retinal vaskiiler hastaliklarda homosistein
diizeyinin yiiksek oldugu!”!® ama MTHFR C677T ho-
mozigotlugu ile iligki olmadigini gosteren calismalar
vardir.1720

Yapilan bagka calismalar ise homosistein diize-
yinin retinal vaskiiler hastalik i¢in risk faktori
olarak diisiiniilebilecegi ama MTHFR C677T ho-
mozigotlugunun RVT ile daha iligkili oldugunu be-
lirtmigtir.2%?? Bitin bunlarin yaninda retinal ven
okliizyonlar:1 ile ne homosistein diizeyinin ne de
MTHFR C677T homozigotlugunun iligkisi olma-
dig1 yoniinde calismalar da mevcuttur.?*?* Homo-
sistein diizeyinden bagimsiz olarak folik asit ve
vitamin B6 diizeyinin RVT gelisminde 6nemli ol-
dugu disinilmektedir. Vitamin desteginin RVT
rekiirrenslerini ve komplikasyonlar: onleyebilecegi
distinilmektedir.??”  Literatiirde ailesel RVT
olan toplam 5 sunum vardir, bunlarin hepsi
santral retinal ven tikamikligidir. Ancak bu ol-
gularin cogunda arteriyal hipertansiyon veya
glokom gibi RVT i¢in onemli risk faktorleri
mevcuttur. 273

Ancak bizim olgumuzda oldugu gibi cocuklar ebe-
veynlerine gore hastaligi daha erken yasta gecirmek-
tedir.3! Bu tir ailesel kiimelenmeler ve pedigrileri
incelendiginde genetik predispozisyona ait kanit sap-
tanmamis daha ¢ok ailede ko-insidans olarak diisi-
nilmistir.®

Sonug olarak bu ¢caligmada RVDT geciren bir baba ve
kiz1 incelenmigtir. Daha onceki ailesel RVT olgular:
gibi kizi babasina gore hastaligi daha erken yasta
gecirmigtir. Babada arteryal hipertansiyon, MTHFR
C677T mutasyonu yoniunden homozigotluk, disik
vitamin B12 diizeyi gibi risk faktorleri mevcutken,
kizinda bu risk faktérlerinin higbiri yoktur. Genel
olarak ailesel RVDT’lar1 spesifik patolojik olay gibi
goriinmektedir, bunun i¢in daha ileri ¢aligmalar ge-
rekmektedir.
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