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Özet 
Konjenital herediter endotelyal distrofı (KHED) nadir 

görülen, otozomal resesif veya otozomal dominant geçiş 
gösteren bir kornea hastalığıdır Bu çatışmada KHED'!i üç 
kardeşle (2 kız , I erkek) saptanan klinik bulgular sunulmuş, 
olgularımızda hastalığın klasik bulgularına eşlik eden alıernan 
esoıropya ve gözıçi basıncı yüksekliği literatür verilen ışığın
da tartışılmıştır. 

Anahtar Kelimeler: Konjenital herediter endotelyal distrofı. 
Kornea 
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Konjenital herediter endotelyal distrofı ( K H E D ) 
nadir görü len bir kornea hasta l ığ ıdı r . Bu anomali 
doğumda veya d o ğ u m d a n kısa süre sonra görülen ik i 
taraflı hafif veya şiddetli korneal ödemle karakterizedir. 
Kornea bulanıklığı buzlu cam görünümünde olabileceği 
gibi îotal olarak tüm kornea ödemli ve opak görünümde 
de olabilir (1,2). Hastal ığın otozomal dominant ve oto
zomal resesif geçişli olmak üzere ik i formu bulunmak
tadır. Otozomal resesif geçiş gösteren tipi doğumda veya 
doğumdan hemen sonra görülür. Görme o İd 
tür ve nistagmus sıktır. Otozomal dominant geçiş 
gösteren tipinde ise doğumda kornea saydamdır fakat 
birkaç yıl içinde kornea bulanıklığı yavaş yavaş ilerler. 
Sağır l ık bir l ikte olabi l i r , ancak nistagmus yoktur. 
Fotofobi ve epifora i lk bulgular olarak görülebilir (2-4). 

Bu makalede hastalığın klasik bulgularına ek olarak 
nistagmusu olmayan, alternan esotropya ve gözıçi 
basıncı yüksekl iğinin eşlik ettiği üç olgu sunulmuştur. 
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Summary 
Congenital hereditary endothelial dystrophy (CHED) is a 

rare corneal disorder which is inherited either as an autosomal 
dominant or autosomal recessive trait. In this article clinical 
Undings in three patterns from the same mother (2 sisters . i 
brother) with CHED is presented, alternating esotropia ana 
elevated intraocular pressure accompam ing the classic 'hid
ings of congenital hereditary endothelial dystrophy was dis
cussed under the light of the current literature. 
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Olgular 
Olgu 1: 24 yaş ında erkek hasta. Net g ö r e m e m e 

y a k m m a s ı y l a po l ik l in iğ imize başvurdu . G ö r m e sağ 
gözde 3 metreden parmak sayma (mps), sol gözde 2 mps 
seviyesinde tespit edildi ve tashihle a r t t ı r ı l amadı . 
Nistagmus yoktu. G ö z hareketlen bütün bakış yön
lerinde serbestti. Uzak ve yakın f ıksasyonda değişmeyen 
30 prizma dioptrilik sol dominant alternan ezotropya 
mevcuttu. Biyomikroskopik muayenede her ıkı gözde 
kornealar diffûz olarak bulanık görünümdeydi ve kornea 
ep ı te i inde mikrokis t ik ö d e m vardı (Şeki l 1). Sağ 
gözünde beş yıl önce geçirdiği ameliyata bağlı olarak 
saat 12 hizasındaki peri ferik iridektomi dış ında tespit 
edilebildiği kadarıyla her iki gözde iris ve lens normal 
gö rünümde idi . Gözle rde enflamasyon, fotofobi ve epi
fora yoktu. Her ik i korneada hassasiyet normaldi . 
Gonyoskopik muayenede açı elemanları normal olarak 
değerlendiri ldi . Aplanasyon tonometresı ile her ik i göz-
içi bas ınc ı 20 m m H g ö lçü ldü . Göz iç i bas ınç la r ı 
ant ig lokomatöz tedavi ile (timolol maleat %0.50, 2x1) 
bir hafta sonra 17 mmHg'ya düşürüldü. İ ler ik i gözde ret
le al ınmasına r ağmen fundus detayları net olarak izle
nemedi. Her ik i gözde horızontai eksende kornea çapları 
12.0 mm, A-scan ultrasonografide glob aksıyel uzımluk-

128 T Kim Oftalmoloji 1999. X 



KONJl-NİTAL HEREDİTER E N D O T E L Y A L DİSTROFİDE GÖZ B U L G U L A R I 

Şekil 1. Birinci olgunun sağ gözünün ön segment görünümü. 
Kornea diffüz olarak bulanık, iris ve lens izlenebildiği kadarıy
la normal görünümdedir. 

lan 22.5 mm ölçüldü. Korneada diffüz olarak bulanık
lığa neden olan mukopolisakkaridoz grubu hastalıklar
dan ayırıcı tanıs ı için yap ı l an idrar tetkikinde 
mukopolisakkaritler ve amino asit değerleri normal 
sınırlardaydı. Olguda kornea distrofısi düşünülerek diğer 
aile bireyleri de göz muayenesi için çağrıldı. 

Olgu 2: B i r inc i olgunun kızkardeşi . 17 yaşında. 
Görmeler her iki gözde 3 mps seviyesinde ölçüldü ve 
tashihle artt ır ı lamadı. Nistagmus yoktu. Göz hareketlen 
her ik i laterale bakış yönünde kısıtlı, diğer bakış yön
lerinde ise serbestti. U z a k ve yak ın fiksasyonda 
değişmeyen 50 prizma dioptrilik sol dominant alternan 
ezotropya mevcuttu. Biyomikroskopik muayenede her 
ik i korneada diffüz bulanıkl ık ve epitelde mikrokistik 
ödem görüldü. İris ve lens görülebildiği kadarıyla nor
mal olarak değerlendiri ldi (Şekil 2). Her ik i korneada 
hassasiyet normaldi. Gözle rde enflamasyon, epifora ve 
fotofobi yoktu. Gonyoskopik muayenede açı elemanları 
normal olarak değerlendiri ldi . Aplanasyon tonometresi 
ile göziçi basınçları 24 m m H g ölçüldü. Göziçi basınçları 
ant iglokomatöz tedavi ile (asetozolamid tb 2x l , t imolo l 
maleat %0.50, 2x1) bir hafta sonra 14 mmHg 'ya 
düşürüldü. Her ik i gözde refle a l ınmasına rağmen fun-
dus detayları net olarak değerlendir i lemedi . Her ik i 
gözde horizontal eksende kornea çapları 12.0 mm, A-
scan ultrasonografıde glob aksiyel uzunlukları 22.8 mm 
ölçüldü. İdrar tetkikinde mukopolisakkaritler ve amino 
asitler normal bulundu. 

Olgu 3: B i r inc i olgunun kızkardeşi . 14 yaşında. 
Görmeler her ik i gözde 0.5 mps seviyesindeydi ve 
tashihle a r t t ı r ı l amadı . B ü t ü n bak ı ş yön l e r i nde göz 
hareketleri serbestti ve her i k i göz ortoforik konumda 
idi . Nistagmus yoktu. Biyomikroskopik muayenede her 
ik i kornea diffuz olarak bül löz keratit nedeniyle bulanık 
görünümdeydi . İzlenebildiği kadarıyla iris ve lens nor
mal görünümdeydi (Şekil 3). Gözlerde fotofobi, epifora 
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Şekil 2. İkinci olgunun sol gözünün ön segment görünümü. 
Kornea diffuz olarak bulanık ve mikrokistik ödem vardır, iris 
ve lens izlenebildiği kadarıyla normal görünümdedir. 

Şekil 3. Üçüncü olgunun sağ gözünün ön segment görünümü. 
Kornea tümüyle opak ve ödemli görünümdedir. 

ve enflamasyon yoktu. Kornea hassasiyeti normaldi. 
Gonyoskopik muayenede kornea özell ikle periferik böl 
gelerde daha fazla bulanık o lduğundan açı değer
lendirilemedi. Her i k i gözde refle a l ınmasına r a ğ m e n 
fundus net olarak izlenemedi. Aplanasyon tonometresi 
ile her ik i göziçi basıncı 17 m m H g ölçüldü. Her ik i 
gözde horizontal eksende kornea çapları 11.0 mm, A-
scan ultrasonografıde glob aksiyel uzunlukları 23.0 mm 
ölçüldü. İdrar tetkikinde mukopolisakkaritler ve amino 
asitler normaldi. 

Tartışma 
Konjenital herediter endotelyal distrofi d o ğ u m d a 

veya doğumdan kısa süre sonra görülür. Otozomal re-
sesif geçiş gösteren olgularda d o ğ u m d a n itibaren kornea 
diffüz olarak bulanıkt ır ve nistagmus sıktır. Otozomal 
dominant olan tipinde ise kornea bulanıkl ığı daha geç 
yaşlarda ortaya çıkar, nistagmus görü lmez ve sağır l ıkla 
birlikte olabilir (1,2). Olgular ımız ın anamnezinde anne 
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ve babalar ında ve diğer akrabalar ında az görme şikayeti 
olan hiç kimsenin bu lunmamas ı ve hastal ığın aynı 
ailede birden çok bireyde görü lmes i , o lgular ımızda 
teşhis edilen K H E D ' i n otozomal resesif geçişli o lduğunu 
düşündürmektedir . Ayrıca olgular ımızın soy ağacı ince
lendiğinde (Şekil 4) anne ve baban ın ik inc i derece akra
ba oldukları görülmektedir . Hastal ık aynı ailede üç 
bireyde ortaya çıkmıştır. Bu durum anne ve babada 
hastalıkla i lg i l i herhangi bir göz bulgusunun o lmamas ı 
sebebiyle, o lgular ımızda ortaya çıkan hastal ığın oto
zomal resesif geçiş l i o l ab i l eceğ in i des tek lemiş t i r . 
Korneadaki bulanıkl ığın d o ğ u m d a n itibaren ortaya çık
ması da bu düşüncemizi desteklemektedir. Otozomal re
sesif tipinde nistagmusun sık olarak g ö r ü l d ü ğ ü 
bildirilmesine rağmen her üç olgumuzda da nistagmus 
mevcut değildir. 

Bi r inc i ve ik inci olgumuzda uzak ve yakın fık-
sasyonda değ i şmeyen alternan ezotropya mevcuttu. 
Biedner ve ark.(5) otozomal resesif geçiş gös teren 
K H E D ile birlikte ezotropyamn görüldüğü bir aileyi 
b i ld i rmiş le r ve bu i k i farklı has ta l ığ ın bir l ikte 
görülmesinin birbirinden bağ ımsız olabileceğini ileri 
sürmüşlerdir. 

K H E D ' n i n primer konjenital g lokomla ayı r ıc ı 
tanısını yapmak önemlidir. Her i k i hastalık da d o ğ u m d a 
veya d o ğ u m d a n kısa süre sonra ortaya çıkar ve genelde 
ik i taraflı diffüz korneal ö d e m ve bulanıklıkla karakte-
rizedir. Konjenital glokomda kornea çapı büyüktür ve 
göziçi basıncı yüksektir. Oysa K H E D ' d e kornea çapı ve 
göziçi basıncı normaldir (6). K H E D ' d e ödem ve bu
lanıklık diffüz iken, i lerlemiş konjenital glokomda kor
neanın tümüyle opak olmasına karşın, başlangıç evre
lerde konjenital glokomda ödem tipik olarak asimetrik 
ve kornea merkezinde yoğundur , kornea periferi ise nis
peten saydamdır . Bu ik i hastal ığın ayır ımında aile anaım-
nezi son derece önemlidir . 

Baz ı K H E D ' l i olgulara yan l ı ş l ık la konjenital 
glokom tanısı konularak gereksiz cerrahi uygulanmışsa 
da, konjenital glokomla birlikte K H E D görülen olgular 
da bildirilmiştir. Göziç i basıncı normalleşt ikten sonra 
kornea opasif ıkasyonu artarsa K H E D ' d e n şüpheleni lme-
lidir (2,7,8). Bu ik i hastal ık aras ında yukar ıda bahsedilen 
farklılıklara rağmen, her ikisinin birlikteliğini doğrula
mak kolay değildir. K H E D ' de aile anamnezi ve diffüz 
simetrik kornea ödemine yüksek göziçi basıncının eşlik 
etmesi durumunda bu i k i has ta l ığ ın b i r l ik te l iğ i 
düşünülmel id i r . K H E D d ü ş ü n ü l e n olgularda göz iç i 
basıncının kontrolleri son derece önemlidir. Opaklaşmış 
veya ödemli korneada göziçi basıncının ölçümleri dik
katle yapılmalıdır. İlk i k i olgumuzun muayenesinde göz
içi basınçları yüksek bulunmuştur . İlk olgumuzun sağ 
g ö z ü n e ö n c e d e n t r a b e k ü l e k t o m i u y g u l a n m ı ş ancak 
yeterli göziçi basınç kontrolü sağlanamamışt ır . Yüksek 
olan göziçi basınçları verilen tıbbi tedavi ile kontrol altı
na alınmıştır. Her i k i olgumuzda da hastal ığa glokomun 
eşlik etmesine r ağmen kornea çaplar ında büyüme olma
ması glokomun sonradan tabloya eklendiğini göster
mektedir. K H E D ' l i olgulara erken yaşlarda ambliyopi 
ge l i şmeden önce yapı lan penetran keratoplastilerden 
başarılı sonuçlar alınabilir (4,9,10). Ancak olgular ımızın 
yaşları i leri o lduğu halde, görmeler ine bir miktar katkı 
olabilir düşüncesiyle yine de keratoplasti ameliyatları 
planlanmıştır . 

Sonuç olarak K H E D tanısı konulan olguların mut
laka konjenital glokomdan ayırıcı tanısının yapılması ve 
göziçi basınçlarının düzenli olarak kontrol edilmesi, amb
liyopi gel işme riski gözönüne alınarak m ü m k ü n olan en 
küçük yaşlarda keratoplasti yapı lmasının uygun olacağı 
görüşündeyiz . 
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