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ABSTRACT

Central retinal artery occlusion (CRAO), a rare condition, is an important cause of acute vision loss. It always seen in
elderly. CRAO is observed in youngs , if the patient has hypercoagulability. Here we presented a case who developed
neurological findings due to CRAO with the mutation of MTHFR A1298C.

Key words: Central retinal artery occlusion, MTHFR mutation, hypercoagulability.

OzZET
Santral retinal arter tikanikliklari (SRAT) ender gorilen 6nemli akut gérme kaybi nedenlerinden biridir. Etyopatogenezde
ozellikle geng hastalarda rol oynayan faktorler biri hiperkoagtlabilitedir. Bu makalede santral retinal arter tikanikligina
baglh nérolojik bulgular ile klinige kabul edilen ve metilentetrahidrofolat rediktaz (MTHFR) A1298C mutasyonu saptanan
bir olgu sunulmustur.
Anahtar kelimeler: Santral retinal arter tikanikligi, MTHFR mutasonu, hiperkoagulabilite
GIRIS . o
Santral retinal arter tikanikhgi ani, agrisiz
Retinal  vaskiler  olaylar,  diyabetk  gsrme kaybinin sebeplerinden biridir. Tikanikligin
retinopatiden sonra en sik gorilen retinal vaskiler
hastalik olup, multifaktéryel nedenlere bagh olarak
ortaya cikar. Bu nedenlerden biri
metilentetrahidrofolat rediktaz (MTHFR)

etkiledi§i damara goére; santral retinal arter
tikanikhgi, santral retinal arter dal tikanikhdi,
silyoretinal arter tikanikhigr ve oftalmik arter
tikanikhgi olmak tzere dort farkh klinik tablo ortaya

mutasyonudur. cikabilir. Ancak olgularin cogunlugunda santral
MTHFR folat metabolizmasinda gorev alan  (gtingl arter tikanikiigi vardir?. Santral retinal arter

gok onemli bir enzimdir, bu enzimin kodlandigi  {kanikiigi en sik yedinci dekatda ortaya cikar ve

gende ortaya c¢lkan mutasyon iligkili enzim erkek/kadin orani yaklasik 2dirs.

aktivitesini  azaltmaktadir.  Baglica  gorilen Bu calismada MTHFR A1298C mutasyonuna

mutasyonlar C677T ve A1298C polimorfizmidir. bagl ani gérme kaybi yakinmasi ile klinige kabul

Mutasyon durumunda hiperhomosisteinemi veya  ggjlgn kadin hasta klinik ve laboratuvar zellikleri
homosistinuri gelismekte ve bu durum ise arteryel ;o irdelenmistir.

ve vendz tromboza egilimi arttirmaktadir.
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Otuzsekiz yasinda kadin hasta, sol gézde ani
gelisen agrisiz gérme kaybi yakinmasi ile klinige
kabul edildi. Ozgegmisinde 3 yil énce taninmig
astim bronsit Oyklst disinda bir 6zellik yoktu.
Norolojik sistem muayenesi; solda gérme keskinligi
1Isik persepsiyonu dlzeyinde ve afferent pupil
defekti (APD); fundoskopi: solda papil sinirlar silik,
ventdz pulsasyon alinamiyor, makula kabarik
gorinimde (Resim 1), sag g6z goérme keskinligi,
fundoskopik muayene dogal. Norolojik muayenede
sol gbzdeki oftalmolojik bulgular diginda ek bulgu
yok. Laboratuvar; Serebral ve orbital Magnetik
Rezonans Gorintileme (MRG), servikal spinal
MRG normal. Serebral-servikal anjiografi; sol
vertebral arter proksimal kesiminde % 60 stenoz
mevcut. EKOkardiyografi normal. Vaskiilitik testler

Resim 1. Santral retinal arter tikaniklig

TARTISMA

Retinal arter tikanikhgi (RAT) genellikle ileri
yasta sik gorulen acil oftalmolojik bir tablodur. RAT
ttkanmanin yerlestigi vaskuler lokalizasyona gore
santral veya dal olmak Uzere ikiye ayrilir. Tikanikhk
optik sinir yapisinin icinde ise santral; eger
tikaniklik lamina cribrosa distalinde ise dal
tikanikhgi olarak ifade edilir.

SRAT ilk olarak Von Graefe (1869) tarafindan
tanimlanmis olup risk faktérleri hipertansiyon,
diyabetes mellitus, hiperlipidemi, obezite, sigara
kullanimi, bas-boyun travmalari, cerrahi ve
radyolojik islemler, retrobulber enjeksiyon, ani géz
ici basinci artislari, prepapiller arteriyel lup ve optik

MTHFR Mutasyonu

(antinukleer antikor, antimitokondrial  antikor,
Romatoid Faktor, anti ds DNA, anti Sm antikor,
antifosfolipit ve antikardiyolipin antikorlar, diffliz
sitoplazmik ve perinikleer antinétrofil sitoplazmik
antikor) negatif. Fundus floresein anjiografi (FFA):
santral retinal arter tikanikhidi ile uyumlu (Resim 2).
Gorsel uyarilmis potansiyel calismasi: sol gézde
gec ve deforme yanit (P100 latansi: 163.3 ms)
mevcut. Folik asit ve homosistein dizeyi normal,
B12 dizeyi:172,2 pg/mL ( 200-866), Homozigot
A1298C mutasyonu pozitif. Klinik, muayene ve
laboratuvar bulgular olan olgunun yakinmalari
MTHFR A1298C mutasyonu zeminde gelisen

santral retinal arter tikanikligi ile iliskilendirildi.
Olguya siyanokobalamin, distk molekiler agirlikh
heparin, klopidogrel ve folik asit tedavisi baslandi
ve poliklinik takibine alindi.
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Resim 2. FFA’da Santral Retinal Arter Tikaniklig

disk druzenidir. Gen¢ yas grubundaki olgularda ise
en sik sebep protein C, S, antitrombin 3 eksikligi,
MTHFR ve protrombin mutasyonlar, faktér V
Leiden mutasyonu gibi hiperkoagulabiliteye yol
acabilen durumlardir.

SRAT’In toplumda goérilme sikhgr ise 1-
3/10.000 olup, bu olgularin da % 1-2’sinde klinik
tablo bilateraldir.
birlikte gen¢ olgularda tromboz esas sorumlu

En sik neden emboli olmakla

mekanizmadir®®. Klinik ani ve agrisiz gérme kaybi
ile prezente olmaktadir. Olgularin % 90’inda gérme
keskinligi 1sik persepsiyonu veya parmak hareketi
di.'lzeyindedir7. APD varhdi erke dbénem
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bulgularinin en dikkat gekici olanidir ve g6z dibi
bulgularinin ¢ok belirgin olmadigi dénemde APD’in
tespiti erken tani ve tedavi agisindan cok
onemlidir. Olgumuzda fundoskopik muayenede
papil 6dem ile birlikte APD bulgularinin varlig
agrinin olmamasi da g6z 6nune alinarak bize
oncelikli olarak SRAT’1 telkin ettirmistir.

Yas gruplan dikkate alindiginda etyolojide rol
oynayan en sik neden emboli olmakla birlikte geng
olgularda hiperkoagulabiliteye yol acan nedenler
g6z oOnidnde tutulmalidir.  Hiperkoagilabilite
nedenlerinden biri MTHFR mutasyonlaridir. Folat
metabolizmasinda ©nemli bir fonksiyonu olan
MTHFR  enzimi, homosisteinin  metiyonine
dénuslimu, purin-primidin sentezi (DNA ve RNA
biyosentezi ) ve metilasyon
icerisinde gorev alir'®.

MTHFR geninde olusan gesitli mutasyonlar
enzim inaktivasyonu yoluyla hiperhomosisteinemi
ve homosistinliriye yol agarak kardiyovaskiler ve
serebrovaskuler hastaliklar agisindan énemli bir
risk oIU§tururIar8. MTHFR folat ve homosistein
metabolizmasinda anahtar roli olan bir enzimdir.
Yapilan galismalarda MTHFR C677T ve A1298C
polimorfizmleri ile serebrovaskuler hastaliklar ve
ven6z trombozlar arasinda bir iliski oldugu rapor
edilmi§tir9. Olgumuzda MTHFR A1298C
mutasyonu tespit edilmis olup mevcut klinik tablo
bununla iligkilendirilmigtir.

Kalitsal ~ trombofili  saptanan  hastalarin
Oykisliinden hareketle tromboza egilimli aile
kanaati olusmus ise (ki bu durum VTE gegiren
hastanin birinci derece yakinlarindan (<40y) en az
ikisinde semptomatik VTE bulunmasini ifade
etmektedir) bu durumda aile taramasi yapmak
gerekir'’. Olgumuzunda soygegmisinde VTE'yi
telkin eden bulgulara sahip aile bireyleri olmadigi
icin aile taramasi yapilmamis fakat danismanlk
hizmeti verilmigtir.

Sonug¢ olarak; SRAT siklikla yasin
hastaligi olmakla birlikte bizim olgumuzda oldugu
gibi genc¢ yasta da ortaya c¢ikabilmektedir. Ancak
gen¢ olgularda altta mutlaka hiperkoagulabilite
yaratan bir durum yatmaktadir. Ani, agrisiz gérme

reaksiyonlarinin

ileri
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kaybi ile bagvuran gen¢ olgularda retinal arter

hastaliklari, 6zellikle SRAT akilda tutulmali ve
etyolojide  MTHFR mutasyonlari  gibi  diger
tromboza egdilim vyaratan dider mutasyonlar

arastiriimalidir.

KAYNAKLAR

Blriimcek EY: Retina arter tikanikliklar ve tedavisi.
Ret-Vit. 2004;12:225-32.

Tirk A, Erdél H, Akyol N, imamoglu Hi. Retina arter
tikanikliklarinda gorilen erken dénem optik koherans
tomografi bulgulari. Ret-Vit. 2008;16:137-41.

Greven C, Slusher M, Weaver R. Retinal arterial
occlusions in young adults. Am J Ophthalmol.
1995;120:776-83. 104;294-6.

Erdogan K, Sengdr T, Alanyali A: Santral retinal arter
okliizyonu: Retinal iskemi, fonksiyonel kayip. Ptt
Hastanesi Tip Dergisi. 1999;21:39-40.

Sharma S, Brown GC. Retinal artery obstruction. In
Retina, Ryan SJ. Ed. The C.W. Mosby Co.
2001;1350-67.

Kaynak S. Retina arter tikanikliklar. Oftalmoloji.
1993:5-65.

Duker JS. Retinal arterial obstruction. In: Yanoff M,
Duker JS. Ophthalmolgy. London, UK: Mosby
International Ltd. 1999:171-8.

Stern LL, Bagley PJ, Rosenberg IH, Selhub J.
Conversion of 5-formyltetrahydrofolic acid to 5-
methyltetrahydrofolic acid is unimpaired in folate-
adequate persons homozygous for the C677T
mutation in the methylenetetrahydrofolate reductase
gene. Journal of Nutrition. 2000;130:2238-42.

Dikmen M. Metilentetrahidrofolat Rediktaz (MTHFR)
Enziminin Molekiiler Biyolojisi ve Hastaliklarla llikisi.
Molecular Biology of Methylenetetrahydrofolate
Reductase (MTHFR) Enzyme and Its Association
with Diseases. Kocatepe Tip Dergisi. The Medical
Journal of Kocatepe. 2004;5:9-16.

10. Fidanci SB, Yaroglu HY, Unal N, Giines G, Sert GA,
Sucu N, Ayaz L, Giimis LT. Ven6z tromboz 6n tanisi
olan hastalarda Faktér V Leiden, Protrombin
G20210A, MTHFR C677T ve MTHFR A1298C
mutasyonlarinin dagiimi. Mersin Univ Saglik Bilim

Derg. 2010;3:30-4



Cilt/Volume 40 Yil/Year 2015 MTHFR Mutasyonu

11. Kalitsal Trombofili tani ve tedavi kilavuzu, 2011.
Erigim:http:/www.thd.org.tr/thdData/Books.

Yazigma Adresi / Address for Correspondence:
Dr. Turgay Demir

Gukurova Universitesi Tip Fakiiltesi

Noroloji Anabilim Dal

ADANA

e-mail:tdemir@cu.edu.tr

Gelis tarihi/Received on : 04.02.2015
Kabul tarihi/Accepted on: 04.03.2015

635



