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Usher Sendromlu Iki Kiz Kardes

Two Sisters with Usher Syndrome
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10 ve 11 yaslarinda iki kiz kardes kontrol muayenesi i¢in klinigimize bagvurdu. 10 yasindaki (1. hasta) hastanin gorme diizeyi her iki gozde
tashih ile tam, 11 yagindaki (2. hasta) hastanin tashih ile her iki gozde 0.6 olarak tespit edildi. Her iki hastanin 6n segment muayenesi dogal,
g0z tansiyonlar1 normal olarak 6l¢uildii. Fundus muayenesinde 2. hastada daha yogun olmak uizere her iki hastada da retina periferinde pigmente
kemik spikilleri izlendi. Ayrintili anamnezlerinde dogustan isitme yoklugu ve denge bozuklugu oldugu 0grenildi. Usher sendromu konjenital
isitme kaybi, denge bozuklugu ve retinitis pigmentosa birlikteligi ile seyreden otozomal resesif bir hastaliktir. Isitme problemi ile bagvuran
cocuk hastalarda goz problemleri de dikkatli bir sekilde sorgulanmalidir.

Anahtar Kelimeler: Usher sendromu, retinitis pigmentoza, isitme kaybu.

ABSTRACT

Two sisters ages 10 and 11 were admitted to our clinic for control examination. Vision level of the case aged 10 (1st case) was 1.0 on both
eyes, and corrected vision level of the case aged 11 (2nd case) was 0.6 on both eyes with Snellen scale. Anterior segment examination of both
cases was detected naturally; their intraocular pressure was measured normally. During the fundus examination pigmented bone spicules was
monitored in retina periphery of both cases, being more intensely in 2nd case. It has been learnt that they had aural deficiency and balance dis-
order in their detailed anamnesis. Usher syndrome is an autosomal recessive defect associated with hearing loss, balance disorder and retinitis
pigmentosa. Eye problems also should be questioned in the child patients admitted with complains of hearing.
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GIRIS

Usher sendromu (US) konjenital isitme kaybi, vestibuler sistem patolojileri ve retinitis pigmentosa ile seyreden otozomal resesif
gecisli kalitsal bir hastaliktir.! Prevelans Amerikan toplumunda 4/100000 olarak bildirilmistir.> Kombine isitme kayb1 ve gorme
kaybinin birlikte bulundugu en sik durumdur ve yaklagik olarak vakalarin %50°lik kismini olusturmaktadir.’ Baslangic yas,
tutulum agirhigi, isitme testleri ve goz semptomlar agisindan genis bir aralikta farkli prezentasyon sekilleri gortilebilmektedir.
Tip 1, tip 2 ve tip 3 olmak uizere Usher sendromunun g tipi tanimlanmugtir.

Tip 1 hasta grubu, dogumda varolan derin isitme kaybi, vestibiiler disfonksiyona bagl denge problemi, ge¢ yuriime ve puberte
oncesi retinitis pigmentoza bulgularinin baglamasi ile karakterize en agir gruptur.* Olgu sunumunda tip 1 Usher sendromu olan
iki kiz kardesi nadir gortilmesi nedeniyle sunmay1 planladik.
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Usher Sendromlu Iki Kiz Kardes

OLGU SUNUMU

10 ve 11 yasinda iki kiz kardes gozluk muayenesi kontroli
icin klinigimize bagvurdu. Hastalarin hikayelerinden dogus-
tan itibaren olan isitme kaybindan dolay:r konusamadiklari,
gec¢ yurudukleri ve denge problemlerinin oldugu 6grenildi.
Anne baba arasinda 1. derece akrabalik oldugu 6grenildi. Ge-
lebilen aile bireyleri muayene edildi, ailede benzer sikayeti
olan bireylerin olup olmadig1 sorgulandi.

1. olgunun en iyi duzeltilmis gorme keskinligi Snellen eseli
ile her iki gozde 1.0, 2. olgunun gorme keskinligi her iki goz-
de 0.6 olarak tespit edildi. 2. olguda izoametropik ambliyopi
mevcuttu. Her iki hastanin on segment muayenesi dogal ola-
rak tespit edildi. Goz tansiyonlar1 havali tonometri kullanila-
rak 1. olguda 16-17 mmHg, 2. olguda her iki gozde 14 mmHg
olarak ol¢uldu. Fundus muayenesinde 2. olguda daha yogun
olmak uizere her iki olgunun retina periferinde, retina pigment
epiteli (RPE) degisiklikleri ve retinitis pigmentoza (RP) ile
uyumlu kemik spikilleri izlendi. Optik sinirler ve vaskiler
yapilar dogal olarak tespit edildi (Resim 1,2).

Resim 1: 1. olgunun fundus fotografi.

Resim 2: 2. olgunun renkli fundus fotografi,; temporal vaskiiler ar-
kadlar arasindaki bolge ve makulamin korundugu, periferde RPE
degisiklikleri ve RP benzeri kemik spikiillerinin varligi goriilmekte.

Hastalara fundus floresein anjiografi (FFA), fundus otoflore-
sans goruntileme (FOF) ve elektroretinografi (ERG) testleri
yapildi. Her iki olguda da temporal vaskiller arklar arasinda ka-
lan bolgede FFA normal iken, periferik retinada retina pigment
epitelinde gelisen atrofiden dolay1 nokta nokta benekli hiperf-
loresans izlenmekteydi. Otofloresan goruintilemede fotopik
fonksiyonun sinirimi gosteren santral halka goruniimui meveut-
tu (Resim 3). Skotopik ve fotopik ERG’de a ve b dalgalarinda
secilemeyecek duizeyde amplitud dusuklugu izlendi (Resim 4).

Optik koherens tomografi (OCT) ile her iki hastanin makula
volum ve kalinliklarinin normal, eksternal limitan membran
ve fotoreseptor i¢ dig segment bileskesinin (IS/OS bandi) in-
takt oldugu gozlendi (Resim 4). Hastalar KBB poliklinigine
konstlte edildi. Her iki hastada da bilateral ¢ok ileri dere-
cede prelingual sensorindral igitme kaybi oldugu bildirildi.

Resim 3a-d: FFA’da her iki gozde benekli hiperfloresans izlenmekte
(a,b). Her iki gozde korunmusg santral hiperotofloresan halka (c,d).
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Resim 4: ERG de a ve b dalga amplitiidlerinde belirgin azalma.

Hastalarin i¢ yagindan dnce yurimede zorlandiklari ve halen
denge problemleri yagadiklar1 0grenildi. Mevcut bulgular es-
liginde hastalarin tanisinin Tip 1 Usher sendromu ile uyumlu
oldugu dusunuldu.

TARTISMA

Usher sendromu kombine igitme ve gorme kaybinin en sik go-
ruldugu formdur.?® Retinitis pigmentoza ile birliktelik gosteren
sendromlar igerisinde %14 ile ilk sirada yer almaktadir.5 Bu-
nun yaninda konjenital isitme kaybi olan vakalarda US’nun
gorilme siklig1 %3 ile %50 gibi genis bir aralikta normal po-
pulasyondan oldukca yuksek olarak bildirilmistir.®

Klinik ve genetik olarak heterojen bir yapiya sahiptir. Guinui-
miuzde klasik ve atipik US sendromunun gelisimine neden
olan bir tanesi modifiye edici gen olmak uizere 13 farkli gen
bolgesi tanimlanmugtir.” Patolojinin, fotoreseptor hiicrelerinde
silier kargo ve molekiiler transport gorevlerini yerine getiren
sitoskeletal yap1 proteinlerinde oldugu dusuintilmektedir. US;
ortaya ¢ikis yasi, isitsel ve gorsel patolojilerin agirlik dere-
cesine gore 3 farkli klinik tipe ayrilmaktadir. Tip 1, derin
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Resim 5: 1. olgunun makula oct goriintiisiinde dig niikleer tabakanin normal, eksternal limitan membran ve 1S/OS bandinin intakt oldugu
gozlenmekte.

isitme kaybi, denge problemleri ve puberte oncesi baglayan
RP bulgulart ile karakterizedir. Ilk dekadda gece gorme prob-
lemleri baglamaktadir. Tama yakin isitme kayb1 mevcuttur ve
bu nedenle genellikle konusma hi¢ yoktur. Motor gelisimde
gecikme nedeniyle yurime daha ge¢ zamanda olmaktadir. Tip
2 en sik goruilen grup olup isitme kaybi tip 1°e kiyasla daha
hafif, okuler tutulum tip 1’e gore daha gec gorulur. Vestibui-
ler fonksiyonlar korunmustur. Isitme tamamen kaybolmadig:
i¢in zor da olsa sozlu iletisime girilebir. Tip 3 en nadir gorulen
formdur ve ilerleyici sensorinoral isitme kaybi, degisen ves-
tibular bulgular ve RP ile karakterizedir.4 Olgularimizda, do-
gustan beri gelen isitme kaybi, konusamama, gec yurimeye
baslama, dengesizlik olmasi ve ilk dekadda baglayan retinitis
pigmentoza bulgular1 bize tip 1 US oldugunu dusundurdi.
Retina bulgular1 daha ilimlt olan 1. olgu, tip 1 Usher sendro-
munun daha dusik penetrasyon gostermesi ile aciklanabilir.
Ulkemizden Karadag ve ark., olgularimiza benzer ozellik-
te ilerleyici gorme kaybi, dogustan isitme yoklugu ve denge
problemi olan 39 ve 43 yaginda iki kiz kardesi, Dalgi¢ ve ark.,’
gorme problemleri ve bilateral sensorinoral isitme kayb1 olan
3 kiz kardesi Tip 1 Usher sendromu olarak bildirmislerdir.

Tani i¢in genellikle gozdibi muayenesi ve isitme kaybinin
olmasi yeterlidir. Elektrofizyolojik testler ve fundus flo-
rosein anjiografi (FFA) evreleme ve takip agisindan fayda
saglayabilir fakat kesin tani icin gerekli degildir. FFA’da
RP hastalarina benzer sekilde benekli hiperfloresans iz-
lendi. ERG RP’de, rod kaybi genellikle agirlikli olmakla
birlikte, tipik olarak rod ve kon sinyal kaybi veya reduk-
siyonunu gostermektedir. Olgumuzun ERG’sinde testin
tum komponentlerinde a ve b dalgast amplitudleri segi-
lemeyecek duzeyde dusuk bulunmustur ve bu da rod ve
kon fonksiyonlarindaki belirgin kaybi desteklemektedir.
Takip acgisindan kullanilabilecek diger bir yontem fundus
otofloresanstir (FOF). RP olgularinda farkli FOF paternleri
tanimlanmugtir. Yapilan c¢aligmalarda RP olgularinin ¢ogun-
da makuler hiperotofloresan halkanin varhigi gosterilmistir.!°
Bu halka korunmus santral fotopik fonksiyonun sinirin1 gos-
termektedir. Hiperotofloresan halka disinda kalan alan oftal-
moskopik olarak normal goziitkse de nonfonksiyoneldir. RP’l1
hastalarin takiplerinde FOF goruntuleme kullanilarak halka-
nin boyutu ve gorme prognozu ile ilgili bilgi sahibi oluna-
bilir. Robson ve ark.,'" halkanin yaricapi ile ERG P50 kom-
ponenti arasinda pozitif korelasyon oldugunu bildirmislerdir.

Olgularimizin FOF goruntiulemesinde temporal arklar arasinda
kalan santral hiperotofloresan bolgeyi gozlemledik. OCT ag1-
sindan retinitis pigmentosa olgularinda erken ve orta donem-
de ortaya ¢ikan karakteristik tani koydurucu ozellikler; foveal
ve parafoveal golgede intakt ELM cizgisi ve IS/OS bandinin
varligi, fovea ve parafovea disindaki bolgelerde ELM ve IS/
OS bandmin keskin bir sinir olugturacak sekilde kaybolmasi ve
dis niikleer tabakanin rod atrofisine bagli ileri derecede incel-
mesidir. Olgularimizin makula OCT leri incelendiginde her iki
olguda da makula kalinliginin normal, foveal bolgede dig nuk-
leer tabakanin ve ELM ile IS/OS bandimin korunmug oldugu
gozlendi. Makula OCT’deki normal goriinim, olgularimizin
makula ve ¢evresinin heniiz patolojiden etkilenmemis olmasty-
la agiklanabilir. Literatirde US’da bildirilen optik disk druseni
ve arka supkapsuler katarakt olgularimizda tespit edilmedi.

Retinitis pigmentozasi olan hastalar ile gunluk pratikte sik kar-
silagilmaktadir ve bu grupta bagka sistemik hastalik ve send-
romlarin olabilecegi dusunulmelidir. Bilateral sensorinoral isit-
me kaybir ve gorme kaybi olan hastalarda gozdibi incelemesi
Usher sendromunun ayirict tanist agisindan oldukca onemlidir.
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