Say1 1 (Mart 2024), 37-40

Nigde Tip Dergisi Olgu sunumu

Blefaro Fimozis Pitozis Epikantus Inversus Sendromu

Blepharo Phimosis Ptosis Epicanthus Inversus Syndrome

I* Kiibra Arslan

! Nigde Omer Halisdemir Universitesi, Goz
Hastaliklar1 Anabilim Dali, Nigde, Tiirkiye

*Sorumlu Yazar/Corresponding Author
kubra.arslan@ohu.edu.tr

GelisTarihi/ Date of Submission:  06.01.2024

Kabul Tarihi/ Date of Acceptance: 12.03.2024

Yaym Tarih/ Date of Publication: 14.03.2024
Degerlendirme/ Peer-Review: iki Dis Hakem, Cift
Tarafli Kérleme / Two external, Double anonymized

Etik Beyan / Ethical Statement: Bu ¢alismanin hazirlanma
stirecinde bilimsel ve etik ilkelere uyuldugu ve yararliilan
tiim ¢alismalarin kaynakg¢ada belirtildigi beyan olunur./It is
declared that scientific and ethical principles have been
followed while carrying out and writing this study and that
all the sources used have been properly cited.

Benzerlik Taramasy/ Plagirism checks: Yapildi —
Turnitin/ Yes — Turnitin

Cikar Catismasi/ Conflicts of Interest: Cikar gatigmasi
beyan edilmemistir/Theauthor(s) has no conflict of
interesttodeclare

Finansman/ Grant Support: Bu aragtirmay1 desteklemek
i¢in dig fon kullanilmamustir/The author(s) acknowledge
that they received no external funding in support of this
research

Telif Hakki & Lisans/Copyright & License: Yazarlar
dergide yaymlanan g¢aligmalarinin telif hakkina sahiptirler
ve c¢alismalat CC BY-NC 4.0 lisans1  altinda
yayimlanmaktadir/Authors publishing with the journal
retain the copyright to their work licensed under the CC
BY-NC4.0

2O0mer Ozer

Ozet

Blefarofimozis-pitozis-epikantus inversus sendromu, horizontal orbital
fissiir kisaligi (blefarofimozis), konjenital pitoz ve epikantus inversus ile
karakterizedir. Bu oOzellikler cerrahi olarak diizeltilmedigi takdirde
yiiksek ambliyopi insidansi ile iligkilidir. Blefarofimozis-pitozis-
epikantus inversus sendromu ile iligkili olabilecek diger oftalmik
belirtiler —arasinda  displastik goz kapaklari, lakrimal kanal
anomalileri,sasilik kirma kusurlari ve ambliyopi yer alir. Diger
kraniyofasial 6zellikler arasinda genis bir burun kdpriisii algak kulaklar
bulunabilir. BPES son derece nadir goriilen genetik, gelisimsel bir
durumdur. Bu durum otozomal dominant bir 0&zellik olarak
(blefarofimozis-pitozis-epikantus inversus tip 1 ve tip 2) veya sporadik
olarak ortaya ¢ikabilir. Ikisi de aym okiilofasiyal 6zellikleri tastyan iki
alt tipi vardir. BPES Tip 1 Prematiir Ovaryan Yetmezlik ve okiiler
malformasyonlardan olusurken tip 2 yalnizca klasik yiiz 6zellikleriyle
karakterizedir. Ozellikle sporadik vakalarda zihinsel anormallikler
ortaya ¢ikabilir. Genetik caligmalar FOXL2’deki mutasyonlarin
BPES’ten sorumlu oldugunu gostermistir. Biz bu c¢alismada dort
yasinda bir erkek hasta olgusunu sunuyoruz.

Anahtar kelimeler: Blefarofimozis, pitozis, epikantus, FOXL2
Abstract

The blepharophimosis-ptosis-epicanthus inversus syndrome s
characterized by shortening of the horizontal orbital fissure
(blepharophimosis), congenital ptosis and epicanthus inversus. These
features are associated with a high incidence of amblyopia if not
surgically corrected. Other ophthalmic manifestations that can be
associated with BPES include dysplastic eyelids, lacrimal duct
anomalies, strabismus, refractive errors, and amblyopia. Other
craniofacial features may include a broad nasal bridge and low-set ears.
It is an extremely rare genetic, developmental condition. The condition
may occur either as an autosomal dominant trait (blepharophimosis-
ptosis-epicanthus inversus syndrome types 1 and 2), or sporadically. It
has two subtypes, both of which include the eponymous oculofacial
features. Type | consists of premature ovarian failure (POF) plus ocular
malformations while Type Il is characterized by the classic facial
features alone. Mental subnormality may occur, especially in the
sporadic cases. Genetic studies have implicated mutations in the
(forkhead transcription factor) FOXL2 as responsible for BPES. In this
study, we present the case of a four year old male patient.

Keywords: Blepharophimosis, ptosis, epicantus, FOXL2

T

o “',/A —

A

/>

\

w‘»‘ir
R

o\

Nigde Tip Dergisi | e-ISSN: 3023-7149


https://orcid.org/0000-0001-6111-7470
https://orcid.org/0000-0003-0329-0931
https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.tr
https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.en
https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.en

Blefaro Fimozis Pitozis Epikantus inversus Sendromu
Giris

Blefaro fimozis pitozis epikantus inversus
sendromu (BPES), zayif  levator
fonksiyonu subtarsal kivrim yoklugu ile
karakterize orta-ciddi diizeyde simetrik
pitozis, telekantus, epikantus inversus ve
kiigiik  palpebral fissiirlerle  kendini
gosteren g6z kapagi malformasyonlari
kompleksidir. Diger goéz bulgular st
orbital kenarlarin hipoplazisi, ambliyopi,
alt kapaklarin lateralde ektropiyonu,
sasilik,  refraktif ~ kusurlar  (myopi,
hipermetropi ve astigmatizm), mikroftalmi
ve punktumun lateral yerlesimi gibi
bozukluklardir (1). Siklikla mindr fasial
anomalilerle de birliktedir. Blefaro fimozis
bir¢ok sendromda goriilen
malformasyonlarin bir pargasi olabilirken
nadiren izole konjenital bir malformasyon
olarak da karsimiza ¢ikabilir (2,3). BPES
nadir gortlir ve genellikle otozomal
dominant kalittm  gdsterir.  Prematiir
Ovaryan Yetmezlik Sendromu (POYYS) ile
iligkili olanmi tipl iken, POYS ile iligkili
olmayan alt tipi tip2 olarak siniflandirilir.
Hem BPES1 hem BPES2 kromozom 3
tizerindeki FOXL2 genindeki
mutasyonlardan kaynaklanmaktadir (4).
Tipl’de Tip2’den farkli olarak burun
kokiinlin 1yi1 gelismemesi, dugsiik kulak,
kisa filtrum ¢izgisi gorilebilir. Tedavisi
baslangicta epikantus ve telekantusun
diizeltilmesini takiben bilateral frontal kas
siispansiyonunu  igerir.  Yaklasitk %50
oraninda beraberinde bulunan ambliyopiyi
tedavi etmek de oldukga 6nemlidir (5).

Olgu

Dort  yasindaki erkek hasta gozlerde
capaklanma ve ayrica her iki goz
kapaginda  disiikliik sebebiyle ailesi
tarafindan klinigimize getirilmistir. Hasta
anamnezinde herhangi bir ek hastalik
ve/veya ila¢c kullanimi yoktur. Her iki
gbzliin en 1yi diizeltilmis uzak gorme
keskinligi Snellen eseli ile 1.0 (logMAR
0.0)’dir. Goldmann aplanasyon tonometrisi
ile Olglinen goz ic¢i basing degerleri sag
gozde 12 mm Hg ve sol gozde 14 mm
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Hg’dir. On segment muayenesinde her iki
gozde kornea ve lens saydamdir.
Konjonktiva hafif inflame goriintimdedir.
Her iki gozde kirpiklerde yogun mukus
sekresyonu  ve  mukopiiriilan  akinti
mevcuttur. Fundus muayenesinde ise her
iki gbziin makula, optik disk ve periferik
retinast  dogal  gorlinlimdedir. GOz
hareketleri her iki gézde her yone agik ve
agrisizdir. Her iki gozde direkt ve indirekt
151k refleksleri  dogaldir.  Her  iki
punktumdan yapilan nazolakrimal
irrigasyon testinde, nazolakrimal kanalin
(NLK) acik oldugu goriilmistir. Her iki
gozde levator fonksiyonu 10 mm olarak
tespit edilmistir. Medial kantuslar arasi
mesafe 44 mm ve interpupiller mesafe 58
mm olarak Sl¢iilmiistiir.

Primer pozisyondaki muayenesinde her iki
gozde epikantus inversus, telekantus, goz
kapaklarinin lateral ektropiyonu tespit
edilmistir. EK olarak burun kokii basiklig
saptanmistir (Resim 1).

Resim 1.

Hastanin yasinin nispeten kiiciik olmasi,
gorme keskinliginin tam olmasi, sasilik
ve/veya refraktif kusurunun bulunmamasi,
gorme aksmin agik olmast sebebiyle
hastanin BPES agisindan takibi uygun
goriilmiistiir.

Tartisma

BPES  hastalarinda  tedavi  hastanin
muayene bulgularina gore belirlenir. Eger
ciddi blefaropitozis, ambliyopi riski varsa
hasta erken donemde yeterli goz acikligini
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saglamak i¢in cerrahi olarak
diizeltilmelidir  (6). Epikantus  ve
telekantusun  diizeltilmesi i¢in  girisim
zamani medial kantal bolgedeki dokulara
cerrahi girisimin daha rahat
uygulanabildigi 18.aya kadar
ertelenmelidir. Epikantusun diizeltilmesi
icin uygulanan cerrahi teknikler temelde Z
plastilerdir.

BPES’in tedavisinde cerrahi tek veya iki
asamada gergeklestirilebilir. Tek seansta
epikantus-telekantus ile pitozis aymni
seansta diizeltilebilirken iki asamali cerrahi
tedavide  once  epikantus-telekantusu
diizeltip sonra da pitozun diizeltildigi
prosediirler uygulanabilir. Her bir goriisii
savunan yazarlara gore iki asamali
cerrahide maliyetin daha fazla olacagi
hastanede yatis siliresinin  uzayacagi,
rehabilitasyonun zorlasacagi konusunda
hemfikirlerdir. Ancak bazi yazarlar tek
seansta gerceklestirilen cerrahide kapaga
farkli yonlere dogru c¢ekme kuvveti
uygulanacagi icin yeterli diizeltmenin
yapilamayacagini, telekantusun niiksii gibi
yan etkilerin  ortaya  c¢ikabilecegini
savunmuslardir (7). Mingyu ve arkadaslari
tarafindan yapilan bir c¢aligmaya 12'si
kadin 25 BPES’li hasta dahil edilmistir.
Hastalarin 19'unda aile ykiisii mevcuttur.
Tim hastalara yapillan tek asamali
cerrahinin sonuclar1 tatmin edicidir (8).

Ek patolojiler bakimindan BPES zengin bir
sendromdur. Yakin zamanda bildirilen
caligmalarda  oOzellikle punktum yer
degistirmesi olan BPES’li hastalarda
kanalikiiler stenozun goriilebilecegi ifade
edilmistir. Bizim hastamizda nazolakrimal
kanal aciktir ancak epifora sikayeti olan
¢ocuklarda NLK’1n acikliginin
degerlendirilmesi gereklidir (9). Benzer
sekilde bir baska olgu sunumda ise
ebeveynlerin c¢ocuklarinda 16kokori ve
gorme  bozuklugu  belirtileri  fark
etmelerinin ardindan bilateral konjenital
katarakt tanis1 konulan 6 aylik BPES'li bir
bebek olgusu bildirilmektedir. Bu olguda
bu sendrom ile ilgili yaygmn olarak
iliskilendirilen baska higbir oftalmolojik
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bulguya rastlanmamustir (10).

Sonu¢ olarak, BPES’li hastalarin
genetik defektleri agikgca ortaya konmus
olsa da klinik prezentasyonlar1 oldukca
farklilik gosterebilmektedir. Bu yilizden
hastalarin tam bir oftalmolojik muayeneye
ek olarak birlikte goriilebilecek diger
patolojiler yoniinden dikkatle
degerlendirilmesi gereklidir. Her hasta
kendi  i¢inde  degerlendirilmeli  ve
uygulanacak cerrahinin yontemi ve sayisi
kisisellestirilmelidir.
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