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OZET

Usher sendromu (US) konjenital isitme kaybi ile birlikte seyreden retinitis pigmentozaya (RP) bagh progressif
gérme bozuklugu ile ortaya cikan otozomal resesif bir hastaliktir. Gorme ile ilgili sikayetleri ve bilateral
sensorindral isitme kaybina sahip 3 kiz kardesi olgu olarak sunduk. Burada bilateral sensorindral isitme kaybi ile
gelen hastalarda g6z problemlerinin de sorgulanmasi gerektigini vurguladik.

Anahtar sozcukler: Usher sendromu, retinitis pigmentoza, isitme kaybi.

ABSTRACT

Usher syndrome is an autosomal recessive disorder characterized by a congenital sensorineural hearing loss of
varying severity and a progressive visual loss and nyctalopia (night blindness) secondary to retinitis
pigmentosa. Here we present three case with bilateral sensorineural hearing loss and visual problems. Here
it is emphazised that visual problems should be questioned in patients with bilateral sensorineural hearing loss.
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GiRis

Usher sendromu (US) konjenital isitme kaybi ile
birlikte seyreden retinitis pigmentozaya(RP) bagh
progressif gérme bozuklugu ve gece korltugl ile
ortaya cikan otozomal resesif bir hastahktir. Ilk
olarak 1958 yilinda Von Graefel tarafindan 5
kardesin 3‘Unde tespit edilmistir. US ayrica
Hallgren sendromu, Usher-Hallgren sendromu, RP-
dysacusis sendromu ve dystrophia retinae

dysacusis sendromu olarak adlandiriimaktadir. US
ile ilgili yaklasik 10 gen tespit edilmis olup
fizyopatolojik mekanizma hala tam olarak tespit
edilememistir. Usher sendromunun 3 tipi
tanimlanmistir (1,2,3). US’de isitme kaybi ile viziel
fonksiyon  kaybi disinda ek bulgular da
olabilmektedir. Bunlar vestibuler fonksiyon
bozukluklari ve bu fonksiyon kaybi nedeni ile
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ortaya c¢lkan yUrimeyi geg Odrenme gibi
belirtilerdir.

Turk toplumunda US ile ilgili olgular bildirilse de
toplumda gértlme sikhidi ile ilgili genis bir calisma
mevcut dedildir (4). Ancak literatirde Amerikan
toplumunda goértlme sikhidi 4/100000 civarinda
oldugu bildirilmistir (5). Biz g6z poliklinigine gérme
ile ilgili sikayetleri olan bilateral sensorindral isitme
kaybi olan ve ayni sikayetleri 3 kiz kardesinde olan
hastay! sunduk.

OLGU

GoOrme problemi nedeni ile g6z muayenesi yapilan
32 yasinda kadin hastada retinitis pigmentoza
lehine bulgular géruldia. Gorme el hareketi hissi ile
0.5 metreden parmak sayma seviyesindeydi. G6z
dibi muayenesinde tum retina da kemik spekuld
seklinde pigmenter retinopati, vaskuler
atentiasyon, Retina Pigment Epitelinde (RPE) diffuz
kayip, optik sinir basinda balmumu tarzinda
solukluk mevcuttu, ayrica Retinitis Pigementozada
sik karsilasilan lensin arka subkapsiler kesafeti

(grade 2) mevcuttu. Goz igi basinci 16-17 mmHg
normal olarak O&lculdi. Hastada tipik Retinitis
Pigmentoza bulgulari mevcuttu. Hastada RP
gorilmesi ve sensorindral isitme kaybi varligi
nedeni ile kulak burun bogaz konsultasyonu sonucu
hastada prelingual Dbiletareal ileri derecede
sensorindral isitme kaybi oldugu tespit edildi.
Hastada bu bulgularla US diastndldi. Hastada
vestibiler sistemle ilgili problemler mevcut dedildi.
Hastanin soygecmisi sorgulandiginda ailesinde 31
yasinda prelingual ileri derecede sensorindral isitme
kaybi ve 20 vyaslarinda baslayan gdérme kaybi
bulunan ve gozdibi muayenesinde RP bulgulari olan
bir  kizkardesi mevcuttu. Hastanin  ylrime
bozuklugu ve dengesizlik sikayetleri mevcuttu.
Anamnezinde ylrimeyi geg 6dgrendigi tespit tespit
edildi. 3. kiz kardes 18 yasindaydi ve sag gézlinde
gérme ile ilgili problemler yeni baslamisti. Go6z
muayenesinde her iki gbz vizyonlar miyop astigmat
tashihle 3/10 (snellen) Gece korligl ve fotofobi
sikayetleri mevcuttu. GOz dibi muayenesinde
retinitis pigmentoza ait periferde seyrek kemik
spekilll tarzinda pigmentasyon ve retinal solukluk,
optik sinirde solukluk ve RPE de diffuz atrofi
mevcuttu, ancak makiler alanda sadglam RPE
adacigi goraltyordu(Resim 3). Gozigi basinci heriki
gdzde 14 mmHg olarak normaldi. Hastada
prelingual ileri sensorindral isitme kaybi mevcuttu.
Vestibuler sistem ile ilgili sikayetleri mevcut degildi.
Hastalarin anne ve halalarinda prelingual isitme
kaybi ve ilerleyen gérme kaybi oldudu tespit edildi.

TARTISMA

Konjenital sensorindrol isitme kaybinin
etyolojisinde birgok genetik hastalik rol oynar.
isitme kaybi ile birlikte gérme ile ilgili problemi
olan hastalarda ilk akla gelmesi gereken tani Usher
Sendromudur. US sensorindral isitme kaybi ve
retinitis pigmentozaya bagli ilerleyen gorme kaybi
ile karakterize bir sendromdur (4,5).

Sensorindral isitme kaybinin mekanizmasi tam
olarak tespit edilemese de US’de gorulen gen
problemlerinin kokleadaki tlyli hicrelerin gelisimi
ni etkilemesi sonucu oldugunu bildiren calismalar
mevcuttur(6). RP fotoreseptdr ve pigment epitel
fonksiyonlarini etkileyen, ilerleyici, kalitsal ve
gérme kaybina neden olan bir hastaliktir. RP birgok

genetik ve metabolik sendromla birlikte olabilmek
tedir. Ancak RP’li hastalarla ilgili yapilan bir
arastirmada US oranin % 13-20 gibi yuksek
oranlarda oldugu tespit edilmistir (7). Yapilan
arastirmalarda konjenital isitme kaybi olanlarda
US’'nin gorilme sikidi  normal populasyondan
oldukga ylksek bulunmustur. Bu oran %3 ile
%50’lere kadar gikabilmektedir (5).

US’nin birgok siniflamasi yapilmistir. Ancak en
yaygini US’nin 3 ayr gruba siniflanmasidir(4,5,8).
Tip 1 prelingual progressif sensorinoéral isitme
kaybi, vestibller fonksiyonun yokluguna bagli
denge problemi nedeni ile ylrimeye geg baslama
ve ilk dekadda gdérme kaybina sebeb olan
progressif pigmenter retinopati ile karakterizedir.
Tip 2’ de dogumda isitme mevcut olup zamanla
progresyon gosteren sensorindral isitme kaybi,
normal vestibuler fonksiyonlar ve tip 1’e gore daha
gec baslayan retinitis pigmentoza ile karakterizedir.
Tip 3'te postlingual sensorindral isitme kaybi,
degisik dluzeyde vestibller fonksiyon kaybi ve
retinitis pigmentoza gorulir. Klinikte en sk
karsilasilan grup tipler 1ve2'dir.

Olgularimizda 18,31 ve 32 yagslarindaki hastalarda
tip 1 Usher sendromu dlslintlmekle beraber 3
kardesin benzer genetik yaplya sahip olacadi
varsayimi ile daha ilimli olan kardesin de tip1 Usher
sendromunun daha distk penatrasyonlu hafif form
olmasi kuvvetli muhtemeldir. US’nin tanisi klinik
olarak isitme kaybinin varligi ve g0zdibi
muayenesinde konur ve fléreseyn Fundus Anjiogra
fi (FFA) ve Elektroretinogram (ERG) RP nin
evrelendirilmesin de yararlidir ancak kesin tani igin
gerekli degildir.

Retinitis Pigmentoza ve norosensoryel isitme kaybi
birlikteliginin Usher sendromu olarak kesinlik
kazanmasi Ancak genetik calismalarla ortaya
konur. Olgularimizda genel oftalmolojik ve godzdibi
(fundus) muayenesi ile retinitis pigmentoza ‘nin
tespit edilmesi FFA, renkli ve redfree fotograflarla
taninin sabitlenmesi, bilateral sensorindral isitme
kaybinin varligi ve lig kardeste benzer bulgularinin
tespiti nedeni ile US ‘yi distndik.

US'nin tedavisi acgisindan glUnimizde net bir
yontem olmamakla birlikte olgularin semptolarina
yoOnelik bazi tedaviler verilebilir. Gen tedavisi kesin
yontem olarak uygulanabilir ancak bu konuda
galismalar hala devam etmektedir (9).

Bilateral sensorinéral isitme kaybi ve gérme
problemi olan hastalarda agisindan g6z muaye-
nesinin ve g6zdibi muayenesinin (tani FFA ve ERG
ile desteklenebilir) yapilmasi Usher sendromunun
ayirici tanisi agisindan oldukga 6nemlidir. Diger
yandan gb6zdibi muayenesinde RP saptanan
olgularda isitme kaybi da mutlaka sorgulanmadir.
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