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Özet 
Konjenital kataraktlar doğumda ve görsel gelişimin kri

tik döneminde (neonatal dönem) saptanan lens kesafetleridir. 
Çocuklardaki körlük nedenlerinin %10'unu teşkil ederler. 
Konjenital kataraktlarda %30 oranında genetik geçiş 
bildirilmiştir. Genetik tip daha çok zonüler pulverülan katarakt 
olarak karşımıza çıkar. Melabolik ve enfeksiyöz hastalıklar, 
sendromlar ve diğer durumlarda konjenital kataraktlara rast
lanabilir. Enfeksiyöz nedenler arasında en sık konjenital rubel-
la sendromu, metabolik hastalıklardan da en sık galaktozemi 
konjenital katarakta yol açar. Etiyolojik ve morfolojik olarak 
konjenital kataraktları sınıflandırmak mümkündür. Morfolojik 
sınıflama, kataraktın, yerleşime göre zonüler, kapsüler, poler, 
ınembranöz ve lotal katarakt şeklinde adlandırılmasıdır. Özel
likle konjenital poler kataraktlar kornea ve diğer göz problem
leri ile birlikte bulunabilir. Yoğun kataraktlarda erken cerrahi 
girişim ve uygun rehabilitasyon gerekir. Bu yazıda konjenital 
kataraktların tipleri ve etiyolojisi sunulacaktır. 
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Summary 
Congenital cataracts are lens opacities found at birth or 

during the neonatal period in which the critical period of visu
al development takes place. They constitute about 10% of chil
dren blindness and cause an important social problem. 
Congenital cataracts are reported to be genetically determined 
by 30% and this kind of cataract may express itself as zonular 
pulverulent cataract. Many diverse etiologies such as metabol
ic, infectious causes and syndromes can result in congenital 
catarais. Congenital rubellosis is the most common enfectlous 
cause of congenital cataracts. Galactosemia is the most com
monly encountered metabolic disease associated with congen
ital cataracts. Classification of congenital cataracts are based 
mainly on the morphologic structure. Zonular, polar, capsular, 
membranous and total cataracts are morphologic types of con
genital cataracts. Congenital polar cataracts are frequently 
associated with ocular and systemic diseases. Early surgical 
intervention and appropriate rehabilitation is required for 
dense cataract. This article is about etiology and types oj con
genial cataracts. 
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Doğumda ve sonraki i lk bir ay içindeki kritik 

dönemde saptanan lens kesafetleri, konjenital katarakt 

başlığı altında incelenir (1). G ö r m e gelişiminin erken 

döneminde bulanık retina hayali, binoküler görmenin 

gel işmemesine ve ambliyopiye neden olur. Konjenital 

kataraktlarda amaç doğru bir yaklaşımla haşlanın tedavi 

ve rehabilitasyonunu sağlamakt ı r (1). Bu hastalarda 

erken cerrahi g i r i ş im gerekebilir (2,3). Konjenital 
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kataraktlar, gel iş im sürecine bağlı olarak, lensin embri-

yonik, fetal ve erken infantil nükleusunu etkilerler. 

Kl in ik te konjenital ve gel iş imsel katarakt ayrımı çoğu 

zaman yapı lamaz. D o ğ u m d a saptanamayan kataraktlar 

ileride ka r ş ımıza çıkabi l i r ler . Bu yaz ıda konjenital 

kataraktların prevalansı , morfolojisi, etiyolojisi ve k l in i 

ği anlatılacaktır. 

I. Prevalans 
Konjenital kataraktların prevalansı 10.000 doğum

d a k i ^ ile 6 arasında bildirilmektedir (4,5). Bu oran, 

coğrafı-ırksal özell iklere ve araş t ı rmanın yapı lma yön

temine göre değ i şeb i lmek ted i r . En y ü k s e k oran 
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Avrupa'da (6 /10 .000doğum) (4) en düşük oran A B D ' d e 
(1.2/10.000 doğum) bildiri lmiştir (5). Çocukla rda körlük 
nedenlerinin %10-30'unu oluşturur (6,7). Konjenital 
kataraktlar, %34 ailesel (8) %8 tek taraflı gel işmektedir 
(9). 

II. Yapı 
A. Embriyoloji: Lens. optik vezikülü saran yüzey 

ektoderm hücre le r inden gelişir. Tek katlı ektoderm 
hücreleri , 28. günde lens plağına, 33. günde lens kup'ma 
dönüşür. Üstteki ektoderm hücreler inden ayrılan lens 
kup'ı lens vezikülü halini alır. Lens vezikülü, kapsül 
görevini gören bazal lamina ile çevrili tek katlı epiteldir. 
Kırkbeşinci günde lens vezikülünün arkasındaki hücre
ler öne doğru uzanarak primer lens fıbrilleri adını alırlar. 
Lens vezikülünün ön yüzeyindeki epitel hücrelerinin ek
vatora doğru hareketi ile lens eğimi (lens bow) gelişir. 3. 
ayda eğim bölgesindeki (bow region) hücreler, primer 
f ibri l ler i sekonder lens fıbri l leri ş ek l inde sararlar. 
Sekonder lens fıbrillerinin bir leşim yerlerine lens sütür-
lerı adı verilir ve ön taraftaki sütür düz Y, arkadaki sütür 
ise ters Y şeklindedir. Primer fibriller, içteki embriyonik 
nükleus; dıştaki sekonder fibriller de sütürlerin bulun
duğu fetal nükleustur. Embriyonik süreçte lensin alın
ması; korneada düz leşme, vitreus gel iş iminde ve bııl-
busun aksiyel büyümes inde durma ile sonuçlanır (10). 

B. Morfolojik tipleri: Konjenital katarakt lar ın 
morfolojisi, etiyoloji ve sonuç görme hakkında bi lgi 
verebilir. 

Konjenital kataraktların morfolojik tipleri (14) 
Zonüler -Nükleer 
-Sütüral ve aksiyel *Difffiz 
* Sütür *Pülverülan 
*Ön Aks iye l *Total 
*Floriform -Lameller 
*Delasere *Prenatal 
*Punktiye *Postnatal 
*Kristal Kapsüler 
*Koral l i form *Ön 
* Mızrak * A r k a 
* A k s i y e l fuziform Poler 
* Annül er Total 

Membranöz 

1. Zonüler Kataraktlar 

a. Sütüral ve aksiyel kataraktlar: Lens sütürlerinde 
gelişen ve görmeyi fazla etkilemeyen kataraktlardır. 
M a v i renkteki tipleri Cataracta Cerulea olarak ad
landırılır. Nükleer kataraktla birlikte görülebilir. Özellik
le kristal kataraktlar yoğun olabilirler ve görmeyi bo
zabilirler. 
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b. Nükleer Kataraktlar: Nükleer doğumsal katarakt

ların alt grupları vardır. 

1. Pulverülan katarakt: Embriyonik nükleusun iler
leyic i olmayan, genellikle i k i taraflı g ranüler opa-
siteleridir. Görme fazla etkilenmez. 

ii. 1) il lire Santralde yoğun, yaygın, sınırları belir
gin, görmeyi ileri derecede etkileyen kataraktlardır. 

iii. Total: Embriyonik, fetal ve infantil nükleus larm 
bütünüyle tutulduğu, çok kesif, görmeyi ileri derecede 
bozan ve erken ameliyat ı gerektiren kataraktlardır. 

c. Lameller kataraktlar: Embriyonik nükleus ve 
korteks normaldir. Lens dairesel bir opasite içerir. Olaya 
üstte yer alan kortikal fıbrillerin kesafeti de katılabilir ve 
bunlara riders adı verilir. Lens liflerinin gelişimleri 
sırasında kısa bir süre toksik etkiye maruz kalması sonu
cunda ortaya çıktığı düşünülür. Toksik etki kalkt ığında 
saydam nükleus ve saydam korteks arasında, etkilenen 
lens fıbrillerinin o luş turduğu lameller bir opasite kalır. 
T ü m d o ğ u m s a l ka t a r ak t l a r ın % 4 0 ' ı n ı o luş turur . 
Genell ikle bilateral ve simetriktirler. Lameller katarakt
ların prenatal ve postnatal olmak üzere ik i tipi vardır. 

2. Kapsüler kataraktlar: Ön veya arka kap
süldedirler. Ön kapsüler kataraktlar görmeyi çok etkile
mez ve arka kapsüler kataraktlardan daha sık görülür. 
İris, ön kesafete yapış ık olabilir. Tek başına nadirdir, da
ha çok poler kataraktlarla birliktedir. 

3. Poler kataraktlar (Kutupsal kataraktlar): 
Lensin poler bölgesindeki kesafetlerdir. Kapsül kesafeti, 
subkapsüler metaplazik epitel proliferasyonu, subkap-
süler fıbröz skar ve k o m ş u kortikal liflerin kesafeti ile 
belirgindir. Lensin korneadan embriyolojik dönemde 
ayrı lmasının geciktiği durumlarda ön poler kataraktlar 
sıklıkla görülür, bu da genetik p rogramlamanın etiyolo-
jide etkili o lduğunu düşündürmektedir . 

Ön poler kapsüler kataraktlar gö rme aç ıs ından 
sorun oluşturmazlar , çoğunlukla tek taraflıdır ve i k i 
taraflı o lduk l a r ında asimetriktir. A i l e s e l geç i ş s ık 
değildir ve ailesel vakalar i k i taraflı ve simetrik tutulum 
ile karakterizedir. Genelde ilerlemezler, nadiren ilerleye
rek total katarakta dönüşebi l i r (11). 

Ön poler kataraktlar tüm konjenital kataraktlar ın 
%3 'ünü ve tüm oftalmolojik hastal ıkların 1/3000'ini 
oluşturmaktadır . Ön poler kataraktlar sekonder gel iş im
sel anomalilerdendir ve 4. fetal hayatta ortaya çıkarlar. 
Beraberinde, pupiller membran, kornea bulanıkl ıkları , 
ke ra tokonüs , megalokornea, kornea guttata, kornea 
plana, mikroftalmus, retrolental fıbroplazi, retinoblas-
tom, toksoplazmik koryoretinit skarı görülebilmektedir . 
Bu hastalarda, y ü k s e k korneal astigmatizma da 
bildiri lmiştir (12). Fetal hayatta lensin yüzey ektoder
minden ayrı lmasının gecikmesine bağlanan bu durum 
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yeni bir sendrom olarak düşünülmektedi r (12). Yüksek 
astigmat görülen bit hastalar genellikle hıpermetropik 
olup. heredite s ap t anmamış t ı r , g ö r m e keskin l ik ler i 
düşüktür. 

Daha küçük olan arka poler kataraktlar, makü laya 
yakınlıklarından dolayı görmeyi bozabilirler. Genellikle 
aniridili çocuklarda görülürler, Hiyaloid arterin çekmesi 
arka kapsülde kesafet geliştirebilir. A r k a túnica vascu
losa Icntis kalıntısı, arka lens kapsü lünde Mittendorf 
lekesi ve arka poler katarakta neden olabilir. 

Aıka lent iglobüs ve arka lent ikonüs arka poier 
kataraktların ayrı bir sınıfıdır. Lens kapsülünün yüzey 
bozukluklar ından olan lent ikonüs ve lentiglobüs, fıtık-
laşatı kısmın, konik ya da küresel şekilli olmasına göre 
isimlendırilmesidır. Daha sık görülen lentiglobüs, tek 
taraflıdır. Retroi l lünı inasyonda karakteristik yağ damlası 
şekiı. galaktozenndeki yağ damlası kataraktı ile karışa
bilir. Çoğunlukla tek taraflıdır. B i r kısmı doğumda mev
cut olmakla birlikte genellikle çocuklukta gelişirler. 
Lensin ön arka çapının artması sonucu yüksek nııyopi 
göuilür. îitiyoîojisinde kabul edilen görüş; arka lens kap
sülünün konjenital zayıflığı (13), korteksin bu kapsüler 
defektten dışarı çıkması ve fıttklaşan k ı smım kesif-
leşmesı şeklindedir. Lent ikonüs ve lentiglobüs değişik 
durumlarda saptanabilir. Öze l l ik le arka len t ig lobüs 
Lovve ve ön lentikonüs Alport sendromu ile birl ikle bu
lunur. 

Poler kataraktlar ile birlikte görülen hastalıklar (14) 

Pupıiler membran Yüksek komeal astigmatizma 
Kornea bulanıklıklar! Toplazmik koryoretinit skarı 
Keratokonüs Mikroftalmus 
Megalokornea Retıolental fıbroplazi 
Kornea guttata, Retinoblastom 
Kornea plana 

4. Total ka ta rak t la r : Genellikle ik i taraflıdır ve 
lameller ya da nükleer katarakt olarak başlarlar. Nadir 
kataraktlardır. Bazı kataraktlar doğumda parsiyel olmak
la birlikte doğum sonrasında hızla ilerlerler. Özell ikle, 
sıstemık hastalık varl ığında ilerlemeleri hızlıdır. 

5. M e m b r a n ö z katarakt : Lens korteksi ve nük-
leusu emilerek ön ve arka kapsülün birbirine yapışıp ke
sikleşmesidir. Özell ikle Lovve sendromu ve Hallerman-
Stre ı f f -François sendromunda s ık l ık la karşı laşı l ı r . 
Mikroftalmus ve konjenital rubella sendromunda da 
görülebilirler. 

I Í Í . F . t iyo loj i 

İki taraflı konjenital kataraktların yar ıs ında etiyolo-
jı saptanabilir. Tek taraflı kataraktlarda bu oran daha 
azdır. Konjenital kataraktlar genetik, metabolik, int-

rautertn enfeksiyonlar, travma, ilaçlar ve radyasyon 
sonucu yada ıdiopatik olarak gelişirler. 

A . G e n e t i k geç iş l i kon jen i t a l k a t a r a k t l a r : 
Konjenital katarakt tipleri otozomal dominant, otozomal 
resesif ve X 'e bağımlı geçiş gösterebilirler. Konjenital 
otozomal dominant kataraktlar genellikle iki taraflı nük
leer kesafet şeklindedir. A r k a lent iglobüs, ön poler ve ar
ka poler katarakt şekl inde de olabilir. Aynı ailenin 
üyelerinde gen ekspirasyonu farklı derecelerde bulu
nabilir. Otozomal dominant kataraktlar ilk olarak 
Coppock ailesinde bi ldir i lmişt i r (Coppock cataracO 
(15). İki taraflı, durağan ve simetrik olan bu kataraktta, 
embriyonel nükleus ile arka kapsül arasında çok sayıda 
küçük beyaz noktacık vardır. Bu nedenle zonüler pul-
verulent katarakt olarak da bilinir. Coppoek-katarakta 
benzer kataraktlar da b i ld i r i lmiş t i r (Coppock like 
cataract) (16). Konjenital otozomal dominant kataraktta 
tek taraflı tutuSum ve m i k ı o k o m e a gibi göz problemleri 
bulunabilir (17). 

Otozomal dominant kataraktlarda genetik lokus, 
bağlant ı analizleri (linkage analysis) ile be l i r len i r 
Konjenital otozomal dominant kataraktlar ın gen bağlan
tısını saptamak için çal ışmalar sürmektedir . Coppock 
katarakt (zonüler pulverulent katarakt) 1.kromozom ü-
zerinde Duffy kan grubu (18), Coppock like katarakt da 
2, kromozom üzer inde gama-kristalin gen kümesi ile i-
lişkili bulunmuşlard ı r (19). Marner kataraktı (20,21) ve 
M amer kataraktından farklı arka poler katarakt (22) 
16. kromozomdaki haptoglobin geni ile i lg i l id i r . 
Cerulean kataraktı galaktokinaz geni ile ilişkilidir (23). 
3:4 ve 2:14 translokasyonları da katarakta neden olabilir 
(6.24). 

Akraba evl i l ikler inin yaygın olduğu ülkelerde kon
jenital kataraklar, otozomal resesif geçiş gösterebil ir 
(25). 

Otozomal dominant, ik i taraflı nükleer kataraktlar 
yüksek serum ferritini, normal transferrin miktarı ve 
satürasyonu ile birlikte bulunabilir (26). Bu tablonun 
H L A ilişkili genetik hemokromatozisten farkı; otozomal 
dominant olması , parankimal hücrelerde demir birik
memesi ve H L A ile i lgisinin bulunmamasıd ı r . Bu hasta
larda seram demiri normal, serum ferritini yüksektir. 
Ferritinin alt ünitesi hafif zincir (light chain) ile lens int-
rinsik membran proteini M P 1 9 (genetik olarak L I M 2 ) 
19. kromozoma tayin edilmiştir (27). Ferritinin L zincir i 
ile M P 1 9 proteini benzer ağırlıktadır. Katarakt gelişi
minde membran değişikl iklerinin önemi bilinmektedir 
ve bu hastalık M P 1 9 geninin olaya kat ı lmasıyla i l g i l i 
olabilir (26). 

Ailesel konjenital kataraktlarda, lens kapsülünde , 
hidroksilisin ve arginin yüksek, aspartik asid düşük 
bildirilmiştir (28). 
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Konjenital kataraktların etiyolojisi (14) 
Genetik geçişli kataraktlar 

Otozomal dominant 
Otozomal resesif 
X-bağımlı 

Metabolik hastalıklar 
Galaktozemi 
Galaktokinaz eksikliği 
Hipokalsemi 
Hipoglisemi 
Mannosidosis 

intrauterin enfeksiyon 
Rubella 
Varicella 
Toksoplasmosis 
Herpes simpleks 

Diğer göz hastalıkları ile birlikte 
Mikroftalmı 
Anirıdi 
P H P V 
Peter's anomali 
Kornea guttata 

Sistemik tutulumlu genetik hastalıklar 
Kromozomal anomaliler 

Trizomi 21 
Turner sendromu 
Trizomi 13 
Trizomi 18 
Translokasyon 3;4 
Cn du chat sendromu 
Translokasyon 2; 14 

Kraniofasial sendromlar 
Serebro-okülo-fasio-skelatal sendrom 

Sistemik tutulumlu genetik hastalıklar (devam) 
Mitokondrial bozukluklar 

Kompleks 1 eksikliği 
Böbrek hastalıkları 

Lowe sendromu 
Hallermann Streiff Francois send. 

İskelet sistemi hastalıkları 
Smith-Lemli-Opitz send. 
Conradi sendromu 
Weill-Marchesani send. 

Sindaktili,polidaktili,parmakanom. 
Bardet-Biedl sendromu 
Rubinstein-Taybi send. 

Sant. Sinir Sis. Hastal ıkları 
Zellweger sendromu 
Meckel-Gruber sendromu 
Marinesco-Sjögren send. 

Kardiyak hastalıklar 
Hipertrofık kardiyomyopati 
Sengers sendromu 

Dermatolojik hastal ıklar 
Kris ta l l in katarakt-taranmaz saçlar 
Cockayne sendromu 
Rothmund-Thomson send. 
Atopic dermatit 
İnkont inenta pigmenti 
Progeria 
İchtiyosis 
Ektodennal displazi 

Dental anomalilerle birlikte 
Nance-Horan sendromu 
Lenz sendromu 

Diğer: İdiopatik, gebelikle i lg i l i vs. 

Kalıtsal kataraktta genetik lokus (14) 

Tip Kromozom/Lokus Gen 

Coppock(Zonüler Pulverulent) Iq21-q25 ? 
Coppock like 2q33-q36 gama E-kristalin 
Marner 16q22.1 ? 
Arka Poler 16q22.1 ?haptoglobinyam 
Cerulean 17q24 ? 
Nance-Horan (cataract+mikrokornea) Xp22.2-p22.3 ? 

B. Metabolik: Konjenital ka tarakt la r ın en sık 
metabolik nedeni galaktozemidir. Galaktozeminin ne
deni galaktokinaz ( G K ) eksikl iğ i ya da transferaz 
( G A L T ) eksikliğidir. 

Galaktoz + P -» Galak toz- l -P ( G K ) 

Galaktoz- l -P -s- G l u k o z - l - P ( G A L T ) 

Galaktoz-1-fosfat-uridil transferaz ( G A L T ) eksik
liği 1/23000 ile 1/40000 arasında bildiri lmiştir (29,30). 
Transferaz eksikl iğinde kanda yüksek miktarda galak
toz-1-fosfat birikir. Lenste, galaktitole dönüşen galak
toz-1-fosfat, osmosis ile lense sıvı çeker. Lensin say
damlığı kaybolur. Lens merkezinde ilk önce yağ damlası 
görünümü fark edilebilir. Tedavi edilmezse, başlangıçta
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kı lameller katarakt total katarakta dönüşür. Ayrıca, 
yetersiz büyüme, gel işme geriliği, konuşma ve mental 
bozukluklar, över yetmezliği ve ileri dönemde ö lüm 
görülebilir. Bebeklik döneminde galaktozu (süt) diyetten 
çıkarmak kataraktı ve diğer problemleri önler. İleri 
çocukluk döneminde diyetle alman galaktoz ciddi sorun
lara yol açmaz. G A L T geninin mutasyonlarma bağlı 
olarak galaktozeminin fenotipik çeşitleri de vardır. 

Galaktokinaz geni 17. kromozom üzer inde bulun
maktadır. Galaktokinaz eksikliği herhangi bir sistemik 
problem olmadan katarakta yol açabilir. 

Diyabetli hayvanlar ın yavrular ında daha yüksek 
oranda konjenital katarakt ve diğer konjenital malfor-
masyonlar saptanmışt ır (31,32). Hamile tavşanlara aldoz 
redük taz inhibi törü ver i lmesi yavrularda katarakt 
görülme sıklığım azal tmaktadır (33). Diyabetik hayvan
ların yavru la r ında gö rü l en konjenital ka ta rak t ın 
mekanizması ile erişkin diyabeti kataraktı benzerdir. 
A ldoz redüktaz ( A R ) ve sorbitol dehidrogenaz (SD) 
glukozu metabolize ederler. 

Glukoz + N A D P H -> Sorbitol + N A D P + ( A R ) 

Sorbitol + N A D -» Fruktoz + N A D H (SD) 

Normalde sorbitol yolunun etkinl iği düşüktür . 
Ancak diyabetlilerde bu y o l fazla çalışır. Katarakt, 
vaküol o luşumu ile başlar. Lenste biriken sorbitol os-
motik çekimle lensin ş i şmesine ve katarakta yol açar. Bu 
kişilerde, N a - K ATP'ase pompas ı aktivitesi de azalmışt ır 
ve bu da katarakta neden olabilir (34). 

Hipokalsemi ve hipoglisemi neonatal d ö n e m d e 
katarakta yol açabilir . Bu metabolik bozuk luk la r ın 
çocuklarda i lk belirtisi nöbetlerdir. 

Alfa-mannosidosis de konjenital katarakta yol aça
bilir (35). 

C. Enfeksiyöz nedenler: Konjenital rubella 
sendromu özellikle geri ka lmış ülkelerde konjenital 
katarakta yol açan en sık enfeksiyöz nedendir (36). Özel
likle nükleer tipte ve yoğun bir katarakta neden olur. 
Beraberinde mikrosferofaki de vardır. Katarakt ın nedeni 
virüsün lensi doğrudan zedelemesidir. Katarakt cerrahisi 
sonrası virüs lens materyelinden üretilebilir. Amel iyat 
sonrası virüse bağlı ciddi üvei t gelişebilir. Konjenital 
rubella sendromunda mikroftalmi, pigmenter retinopati, 
katarakt ve glokomun yanısıra kardiyovasküler bozuk
luklar, mental gerilik, sağırl ık, hepatosplenomegali, 
b ü y ü m e d e duraklama ve trombositopeni gözleni r . 
Hamilel iğin ilk 4 haftasında virüsle karşı laşan annelerin 
bebeklerine geç i rme oram %50 iken i lk trimesterde bu 
oran %20'ye düşer. Aş ı l ama çalışmaları ile konjenital 
rubella sendromu hızı azalmışt ır (9). Gel işmiş ülkelerde 
daha da az sıklıkta görülmektedi r (14). 

intrauterin varicella, toksoplasmosis, herpes simp-
leks ve s i t omega lov i rüs enfeksiyonu da konjenital 
katarakta neden olabilir (37). 

D. Sendromlarla ve diğer göz anomalileri ile 
birlikte 

Konjenital kataraktlar yaklaşık %50 olguda değiş ik 
göz anomalileri ile beraber görülebilir ler (9). En sık 
şaşılık ve nistagmus eşlik eder. Yüksek miyopi , nistag-
musa benzer hareketler, ektopia lentis, mikroftalmi, iris 
atrofısi, iris-koroid kolobomu, mikrokornea, konjenital 
g lokom, anir idi ve sferofaki g ib i problemler de 
bildirilmiştir. Konjenital kataraktı olan gözlerin aksiyel 
uzunlukları daha kısadır (38). 

Pekçok sendromda konjenital katarakt saptanabilir. 
Bu birliktelik bazı yayınlarda %5 olarak bi ldir i lmişt ir 
(9) . Down sendromu, Alport sendromu, Weil Marchesani 
sendromu, Bardet B ied l sendromu ve Sengers sendro-
munu (39,40) ve diğer sendromlarda konjenital katarakt
ları görebiliriz. Katarakt, özell ikle Lowe ve Hallermann-
Strei f f -François sendromunun d e ğ i ş m e z bulgusudur 
(10) . 

1. Hallermann-Streiff-Françoiss sendromu 
(mandibülo-okülo-fasial dismorfi): Çene hipoplazisi 
(kuş y ü z ü ) , mikrof ta lmi , mikrokornea, konjenital 
katarakt ve glokomla karakterizedir. Hastal ık genetiktir. 
B i r kaç haftada matür hale gelen katarakt, kapsül rüptüre 
olduktan sonra rezorbe olur. K r o n i k üveit, yoğun ön 
yapışıklık, sikli t ik membranlar ve lens kapsülüne karşı 
granülamatöz reaksiyon gelişebilir. Katarakt rezorpsi-
yonunun fakoanaflaktik tipte o lduğu düşünülmektedi r 
(10). 

2. Lowe sendromu: Mikro fak i önemli bir bul
gusudur. Küçük, disk şekl inde lens; katarakt, g lokom, 
aminoasidür i , renal rikets, hipotoni, mental gerilik sap
tanır, X ' e bağıml ı resesif geçiş gösterir. Konjenital 
katarakt ile birlikte glokomun bu lunmas ı Lowe veya 
konjenital rubella sendromunu düşündürmelidir . Lens ön 
epiteli düzens i z , metaplazik ve hiperplastiktir. 
Subkapsüler bö lgede bağ dokusu yapıs ında fıbröz plak 
ve distrofık kalsif ıkasyon vardır. Lens arka kapsülü in-
celerek arka lent ikonüse yo l açar. Bu hastalarda nükleus 
ile korteks ayrı lamaz. Periferik lens fıbrillerinde katarakt 
gelişir. A r k a subkapsüler ve arka kortikal katarakt oluşa
bi l i r (41). Primer lens fıbrillerinin dejenerasyonu sorum
lu tutulmaktadır . Sonuçta , Soemmerring halkası şekl inde 
katarakt gelişir. Kapsüldeki defektten dejenere hücreler 
dışarı çıkarak rezorbe olur. Ön ve arka kapsül , birbirine 
yapışarak m e m b r a n ö z katarakt gelişir. Bu hastalarda ar
ka kapsül vitreusa sıkıca yapışıktır. 

Lowe sendromu taş ıy ıc ı la r ında lens opasiteleri 
Lyon hipotezine (42) göre açıklanmaktadır . Buna göre, 
erken embriyogenezde ik i X kromozomundan birisi i-

T Klin J Ophthalmol 1999, 8 139 



Gökhan OZOBMÍR ve Ark. K O N J E N İ T A L K A T A R A K T L A R 

naktif hale gelmektedir. A k t i f olan X kromozomunda bu 
eksik gen bulunuyorsa kişi zorunlu taşıyıcı olmakta ve 
lens opasiteleri gelişebilmektedir . Lyon hipotezi, bayan 
hastalarda Lovve genini taşıyan X kromozomunun aktif 
olduğunu ve bu geni taşıyan lens fibrillerının zaman 
içinde kesafet geliştirdiğini savunmaktadır . Erkek hasta
larda, tüm bireyler etkilenecektir çünkü genetik eksikliği 
giderecek ikinci bir X kromozomu yoktur. 

3. P H A C E S e n d r o n ı ı ı : Posterior fossa mal for
masyonu, Hemanjiomlar, Arteryel anomaliler, aortanm 
koarktasyonu (Coarctation of aorta) ve kardiyak bozuk
luklar ve göz (Eye) problemleri ile karakterize bir send-
romdur. (43), Konjenital kataraktların yanısıra yüzde 
büyük hemanjiomlar, Dandy-Walker malformasyonu ile 
diğer arka fossa malformasyonlar ı , kalp ve aorta sorun
ları, sternal cleftmg-supraabdominal raphe, hipotiroıdi 
ve solunum yolu hemanjiomları görülebilmektedir . Bu 
sendromda görülen diğer göz bulguları ; mikroftalmi, op
tik sinir hipoplazisi ve artmış retina damarlanmasıdır . 

4. Alport-Leiomyomatosîs Syndrome: Alport-
leimyomatosis sendromu dominant X 'e bağımlı , pol i -
genik bir sendromdur ve tip-4 kolajen geninin deles-
yonuna bağlıdır. Delesyon, leiomyomatosis ( D L geni) ve 
konjenital ka ta rak t ı kodlayan gem etkilemektedir. 
Hematür ik nefropati, konjenital katarakt, sensorinöral 
sağırlık, özefagus leiomyomatosisi, kadınlarda genital 
leimyomatosis ve t rakeobronşial leimyomatosis bulunur 
(44). Komşu gen sendromu olarak tanımlanabi lecek bu 
durumda genlerin etkilenme durumuna göre Alport ya 
da Alport-leimyomatosis sendromu oluşur (45). 

5. Marinesco Sjögren sendromu: Serebellar atak-
si , konjenital katarakt, mental retardasyon, iskelet 
gelişim problemleri, epileptik nöbet le r ve periferik 
nöropati bulunabilir. Bu hastalığın tedavisi bulunma
maktadır. Ayırıcı tanıda tedavi edilebilen serebroten-
dinöz xanthomatosisi özellikle düşünmek gerekmektedir 
(46). 

E. Diğer nedenlere bağlı ve İdiopatik 

İntrauterin hayatta yüksek doz radyasyona maruz 
kalma, konjenital katarakta neden olabilir. Hamilelikte 
yüksek doz steroid ve sülfonamid kul lanımı da katarak
ta yol açabilir. Katarakt ve geç d ö n e m hamilelikte maruz 
kalman hipoksi arasında ilişki öne sürülmektedir (47). 

İki taraflı konjenital kataraktların yarısının nedeni 
bilinmemektedir. Tek taraflı konjenital kataraktlarda bu 
oran daha da yüksektir. 

IV. Klinik ve Tanı 
D o ğ u m d a saptanmazlarsa, bu hastalar anne-ba-

baları tarafından görme azlığı nedeniyle ileri bir yaşta 

getirilirler. A i l e lökokoriden şikayet edebilir. Çocuğun 
kendisini cisimlerden koruyamadığ ı sıklıkla bildiri l ir . 

Konjenital kataraktlı bebekler dikkatlice araştırıl
malıdırlar. F iz ik muayene, diğer aile üyelerinin incelen
mesi, gerekli laboratuvar ve görüntü leme çalışmaları 
yapılmalıdır. Pediyatrist ve genetik uzmanı ile birlikte 
çal ışmak oftalmologun işini kolaylaşt ıracak ve tasarruf 
sağlayacaktır . D o ğ u m öncesi dönem sorulmalı ve dökün-
tülü hastal ıklar özell ikle sorgulanmalıdır . 

Konjenital rubella sendromu düşünülen çocuklarda 
kanda rubella antikoru araş t ı rmak tanı için yeterlidir. 
Anneden plasenta yoluyla bebeğe antikor geçebilir. 
Bunun için annede de antikor bakılmalıdır . Anneden be
beğe geçen antikorlar 6. aya doğru azalırken aktif enfek
siyonu olan bebeklerde aynı seviyede kalır . 
Galaktokinaz ve galaktoz-1-fosfat uridil transferaz ek
sikliğinde idrarda indirgeyici ajan araştırılmalıdır. 

Konjenital kataraktların tanısı intrauterin hayatta 
ultrasonla da konabilir (48). 

Sonuç 
Görsel gel iş im hayat ın erken dönemler inde şekil

lenen kompleks bir süreçtir. Bu sürecin kusursuz çalış
ması her şeyden önce saydam optik ortama bağlıdır. 
Konjenital kataraktlar bu süreç üzer ine ciddi olumsuz et
ki gösterebilirler. Farklı etiyoloji ve morfolojiye sahip 
olabilen konjenital kataraktlar tek başlarına ciddi ambliyo-
piye neden olabilirler. Sonuç gö rmede ; yaş, katarakt ın 
tipi, tek veya i k i taraflı olması ve ek oküler anomalilerin 
varlığı gibi faktörler etkilidir (49). Kapama ve görsel re
habilitasyon ambliyopinin ön lenmes inde önemlidir (50). 
Ameliyat olarak değişik uygulamalar öneri lmişt ir (1). 
Diğer göz ve sistemik soranlarla bir arada bulunmalar ı 
konjenital kataraktlara sistematik yaklaşımı gerekli kıl
maktadır . Amaç bu hastaların görsel durumlarını düzelt
mek ve gerekt iğinde genetik danışmanl ık bilgisi ver
mektir. 
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