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FABRY HASTALIGINDA ORTAYA CIKAN VORTEKS
KERATOPATI: OLGU SUNUMU

CORNEA VERTICILLATA IN FABRY’S DISEASE: CASE
REPORT

OZET

Fabry hastaligi nedeniyle takip edildigi 6grenilen, 45 yasindaki erkek hastanin muayenes-
inde her iki gzdeki gérme keskinligi 10/10 idi. Géz igi basing degerleri normal sinirlardaydi.
Her iki g6zde biomikroskopi isiginda korneada tek merkezden gikip i1sinsal tarzda uzanan
beyazimsi epitelyal birikimler izlendi. Her iki fundus muayenesi dogaldi. Hastaya Fabry
hastaligina bagl vorteks keratopati tanisi kondu. Gérme diizeyleri iyi oldugundan takip éner-
ildi. Vorteks keratopati, Fabry hastaligina veya amiodoron, klorokin gibi ilaglarin birikimine
bagl gelisen, korneada epitelyal veya subepitelyal depositler ile karakterize bir korneal de-
jenerasyondur. Klinik olarak gogu zaman énemli olmamasina karsin, sistemik bir hastaligin
bulgusu olabilmesi 6nem tagimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Fabry Hastaligi, vorteks keratopati, kornea

ABSRACT

A 45 year-old man, with a previous diagnosis of Fabry's disease, was examined. The visual
acuity was bilaterally 10/10. Whitish deposits emanating radially from the same center of
cornea were observed bilaterally. Fundus examination and intraocular pressure were normal
bilaterally. With the diagnosis of cornea verticillata due to Fabry’s disease with excellent
visual acuity in both eyes, the patient was advised to undergo routine ophthamological ex-
amination. Cornea verticillata is a corneal degeneration that can be due to Fabry’s disease
or systemic drugs such as amiodorone and chloroquine. Although clinically not significant in
most cases, it can be an important sign of a systemic disease.
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GiRiS

Vorteks keratopatisi gri veya altin renginde korneal epitelyal depositlerin
birikimiyle karakterize bir hastalik olup tutulum genellikle bilateral ve simetrik
olarak izlenmektedir. Baslangi¢ bélgesi siklikla pupilla alanindaki kornea bél-
gesinden olmakta ve limbusa dogru uzanim géstermektedir. Ancak limbusta
tutulum izlenmez. Etyolojisinde kalitsal metabolik hastaliklardan Fabry has-
taligi ve amiodoron, klorokin, indometazin gibi bir takim ilaglarin kullanimi yer

almaktadir.! Bu makalede Fabry hastaligi tanisi konmus bir hastadaki géz bul-
gular tartisiimistir.

OLGU

Rutin oftalmolojik muayene nedeniyle klinigimize basvuran 45 yagindaki
erkek hastanin alinan éykusiinde dis merkezde nefroloji kliniginde Fabry has-
taligi tanisinin kondugu ve 13 yil 6nce bdébrek yetmezligi nedeniyle nakil
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yapildigi égrenildi. Yapilan oftalmolojik muayenede
her iki gézdeki gérme keskinligi 10/10 idi. Olglilen géz
ici basing degerleri normal sinirlardaydi. On segment
muayenesinde her iki gézde korneada tek merkez-
den ¢ikip isinsal tarzda uzanan beyazimsi epitelyal
birikimler izlendi. Ancak limbal tutulum izlenmiyordu
(Resim 1; 2). Floresein ile mor i1sik altinda yapilan
biyomikroskopik muayenede epitelyal defekt mevcut
degildi. On kamara sakindi. iriste ve lenste herhangi
bir patoloji izlenmiyordu. Her iki fundus muayenesi
dogaldi. Nefroloji kliniginde diizenli kontrollere giden
hastanin vorteks keratopati etkeni olarak distniilebi-
lecek uzun sureli ilag kullanim 6ykist bulunmuyordu.
Ailede akraba evliligi 6ykust de mevcut degildi. Hasta-
nin 6ykust ve muayene bulgulari g6z éniintine alina-
rak Fabry hastaligina bagli vorteks keratopati gelisimi
duslnuldi. Gérme duzeyinin etkilenmemesi ve sika-
yetinin olmamasi nedeniyle herhangi bir tedavi dusi-
nulmedi ve kontrol énerildi.

TARTISMA

Fabry Hastaligi bircok sistemi etkileyen ve X'e
bagli kalitsal gegis gosteren, nadir bir lizozomal depo
hastaligidir.23 X'e bagli kalitsal gegis gésterdigi icin bu
hastalik daha ¢ok erkekleri etkilemektedir. Fabry has-
taliginda, lizozomal bir enzim olan alfa galaktozidazi
(a-GAL) kodlayan gende bir kusur bulundugundan ter-
minal a-galaktozil rezidileri bulunan lipidler katabolize
edilemez veya az miktarda katabolize edilir. Yikilama-
yan lipidler viicudun g6z,renal kardiovaskiiler sistem
gibi cesitli bolgelerinde ilerleyici bir bicimde birikir.24
Fabry hastaliginin renal tutulumunun baslangig klinik
belirtilerinden olan asemptomatik nefrotik diizeyde ol-
mayan proteiniri ve bazen buna eslik eden hematiri
ataklari cogu zaman gézden kagirilabilen bulgulardir.
Renal bulgular gogu zaman spesifik degildir ve has-
taliktan siklikla renal tutulum disi bulgular zemininde
sUphe duyulur. Hastalar genellikle hastaligin seyrin-
deki ge¢ dénem komplikasyonlarin sonuglariyla tani
alirlar. Bizim sundugumuz olguda bébrek tutulumu ne-
deniyle nakil yapiimis ve ayni zamanda g6z bulgula-
rindan birisi olan vorteks keratopati gelismistir.

Fabry hastaliginda ortaya cikabilen g6z bulgulart;
korneada vorteks keratopati, alt bulbar konjonktivada
telanjiektaziler, vaskuler kivrimlanma artisi, lens opa-
siteleri ve nadiren de olsa optik néropati ve vaskiilo-
patidir.? Fabry hastaliginda glikosfingolipid birikimine
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bagl olarak gelisen lentiktler opasiteler siklikla arka
kapstlde izlenmektedir. Lineer, beyaz renkli ve trans-
lisen tekerlek benzeri arka kapsul opasiteleri Fabry
hastaligi igin tipik oldugundan bazen Fabry katarak-
ti olarak adlandiriimaktadir.? Fabry hastaliginda biri-
ken GL-3 damarlarda vazo-okliizyona neden olabilir.
Bu durumda retina ve optik disk damarlari da hasar
gorebilir. Fabry hastalari santral retinal arter tikanikli-
dindan goérmelerini kaybedebilirler.2® Hastalgin diger
ender g6z bulgulari arasinda iskemik optik néropati,
santral retinal ven okllzyonu, optik atrofi, retinal iskemi
ve koroidal perfizyon defektleri yer almaktadir. ¢ Bizim
olgumuzda lens opasiteleri veya vazookliizyona bagh
bulgular izlenmemekteydi. Yalnizca kornea tutulumu-
na bagli olarak vorteks keratopati gelisimi mevcuttu.

Vorteks keratopatisi bilateral, simetrik, altin renkli
veya kahverengimsi korneal epitelyal veya subepitel-
yal depozitlerin pupil alanindaki korneadan baslayarak
disariya dogru egri cizgiler olusturacak sekilde bir ara-
ya gelmesi ile karakterizedir. Ancak bu gizgiler limbusa
yaklastikca siliklesir ve limbusta tutulum izlenmez.?
Vorteks keratopatinin etyolojisinde kalitsal metabolik
hastaliklar (Fabry hastaligi) ve ilag kullanimi (amio-
doran, klorokin, indometazin) rol oynamaktadir. Bu-
nunla birlikte etyolojilerin farkli olmasina ragmen Kkili-
nik gérinamleri benzerdir. Bu durum ortak bir olusum
mekanizmasini dustndurebilir.” Bizim sundugumuz
olguda da etyolojik olarak Fabry hastaligi mevcuttu.
Ayrica 6n segment muayenesi vorteks keratopatisini
destekliyordu. Hastanin goéziintiin 6n segment muaye-
nesinde her iki korneada tek merkezden ¢ikip isinsal
tarzda uzanim gdsteren beyazimsi epitelyal birikimler
izleniyordu ve epitel defekti yoktu. Hastanin 6ykusun-
den yola gikarak korneasindaki bu gériiniman Fabry
Hastaligi ile iligkili oldugunu dustindiik. Hastalik aile-
sel gecis gosterdiginden, hastamizin aile 6ykusini
sorguladik. Ancak yeterli bilgiye ulasamadik. Ayrica
hasta yakinlarini muayene etme imkanimiz da olmadi.
Unutulmamasi gereken 6énemli bir nokta g6z bulgula-
rinin Fabry hastaliginin erken bulgusu olabilmesi ve
rutin g6z muayenesi sirasinda ortaya ¢ikabilmesidir.®

Fabry hastaliginda gérilen vorteks keratopatisi-
ni morfolojik olarak ilag keratopatilerinden ayirmak
zordur. Fakat konfokal mikroskopide bu farki gérmek
mumkundur. Genellikle konfokal mikroskopi yapildi-
dinda bu hastalarinda bazal membranin katlari arasin-
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da sfingolipid birikimine bagh intrasellller inkltizyon-
larin hiper yansimasi gérulur. Bazal membrandaki bu
hiperreflektiv alanlar normal alanlara bitisiktir.° Amio-
doron keratopatisinde de konfokal mikroskopide bazal
epitelyal membranda hiperreflektiv yapilar gorular, an-
cak bu intraseluler inklizyonlar daha parlak yansima
verirler. Ayni zamanda amiodorona has inklizyonlar
subepitelyal sinir aglar dizeyinde dizilir ki, bu durum
Fabry hastaliginda izlenmez. °

Sonug olarak Fabry hastaliginda ortaya ¢ikan vor-

teks keratopatiye hastalarin gogunda rastlanir. Ancak
goérmeyi diizeyini genelde etkilemediginden rutin g6z
muayenesinde ortaya ciksa da teshis koydurucu bir
bulgudur.?
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