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Vaka Takdimi

Konjenital kistik goz, isitme kaybi ve serebral anomali

birlikteligi: Bir vaka takdimi
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SUMMARY: Akbas H, Bozkaya D, Yurdakok M. (Department of Pediatrics,
Hacettepe University Faculty of Medicine Ankara, Turkey). A rare combination
of congenital cystic eye, hearing loss and cerebral anomaly: A case report.
Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Dergisi 2018; 61: 23-26.

Congenital cystic eye is a rare defect of the developing eye. Sometimes it
has been seen together with intracranial anomaly. This case report represents
a patient with cystic eye and cerebral loss, who was diagnosed prenatally.
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OZET: Konjenital kistik goz, goziin seyrek olarak karsilasilan olusum
defektlerinden biridir. Bazen intrakranial anomaliler ile birlikte olabilir. Bu
vaka sunumunda prenatal olarak anomalisi bulunan ve isitme kaybi olan
konjenital kistik goze sahip olan hasta anlatilmaktadir.

Anahtar kelimeler: yenidogan, kistik goz, isitme kaybu.

Kistik goz (kistik glob) ilk kez 1939 yilinda
tanimlanmis ¢ok seyrek goriilen bir konjenital
anomalidir. Primer optik diskin embriyonik
gelisim déneminde 2 mm’den 7 mm’ye gectigi
evrede invajinasyonunun bozulmasindan ve
gelecekteki gozii olusturacak ektodermal
elemanlarin gelisim bozuklugundan kaynaklanir.!
Gelisimin 7 mm’den 14 mm’ye gegis yapti§l
donemde gerceklesen duraklamada kolabama
ile beraber mikrooftalmi olusmasina yol acar.
Genelde tek tarafli olsa da bazen iki tarafli
goriilebilir.! Kistik glob tek basina veya diger
g0z veya goz dis1 anomalilerle birlikte olabilir.
Koanal atrezi, sfenoid kemik deformitesi, korpus
kallozum agenezisi ve orta beyin anomalileri
ile birlikte gozlenebilir.2 Bu vaka sunumunda
prenatal obstetrik ultrasonografi ve MRG ile
tan1 konan, intrakranial anomaliler ve isitme
kaybinin eslik ettigi bir vaka sunulmustur.

Vaka Takdimi

Yirmi dokuz yasindaki annenin birinci
gebeliginden birinci yasayan olarak 40 hafta
2710 gr olarak sezaryen ile dogan bebegin
intrauterin 22. haftada yapilan prenatal
ultrasonografisinde sol orbitada hafif kollabe
gbriiniim oldugu, sag orbita sinirlarinin net
secilemedigi ve lens cevresinde hipoekoik

goriinim oldugu belirtilerek fetal manyetik
rezonans gorlintiileme (MRG) Onerildigi;
gebeligin 26. haftasinda yapilan fetal MRG’de
sag bulbus okuli vitréz bosluguna uzanan
duvar kaynakli oldugu distiniilen (9 x 4.5
mm boyutunda), sol bulbus okuli 6n-arka
capmin arttigl ve her iki bulbus okulide lens
formasyonuna ait intensite artis1 gorilmedigi,
optik sinir ve traktusun normal oldugu
raporlandigi; prenatal olarak annenin ilag
kullanma ve kronik hastalik 6ykiisiiniin ve
aralarinda akrabalik olmadigi; merkezimize
retinoblastom ©n tanisi ile gonderildigi
ogrenildi. Fizik muayenesinde yarik damak
dudak olmadigi, her iki gozilin protrude ve
her iki kulakta tragus oniinde ‘pitting’ oldugu
gortildi (Sekil 1 ve 2). Hastanin tam kan
sayimi, bobrek fonksiyon testleri ve tam idrar
incelemesi normaldi. Retinoblastom i¢in bakilan
idrarda homovalinik asid diizeyi, vanilmandelik
asit diizeyi ve hidroksiindolasetik asit diizeyleri
normal sinirdaydi.

Kulakta ‘pitting’ olmasi ve yenidogan isitme
taramasi i¢in odyoloji bolimii tarafindan
isitme testi yapildi. Sag kulakta isitme kaybi
oldugu, sol kulakta efiizyon varlig1 yiiziinden
degerlendirilemedigi belirtildi. Yontem olarak
otoakustik emisyon testi ve 35 desibellik
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Sekil 1. Her iki gozde kistik glob.

Sekil 2. Tragus oniinde ‘pitting’.

tarama testi kullanildi. Hastanin ii¢ aylik
olunca yapilan odyolojik incelemesinde sol
kulakta 95 desibellik "auditory brainstem
response” (isitsel beyinsapi cevabi) testine
cevap alinamadigr goriildii. Odyoloji bolimii
tarafindan ileri derece isitme kaybi olabilecegi
ve izleme alindig1 belirtildi.

Merkezimizde yapilan kranial MRG’de sag
bulbus okulide lense ait kistik yap1 barindiran
bulbus oldugu fakat sol gézde lense ait olusum
goriilmedigi, neoplazi lehine degerlendirilmedigi,
ponsta beyin sap1r hipoplazisi oldugu, korpus
kollosumun ince oldugu belirtildi (Sekil 3 ve
4). GOz hastaliklar: ile konsiilte edildi; kistik
glob olarak degerlendirildi. Hastanin kistik

Cocuk Saghg ve Hastaliklary Dergisi * Ocak-Haziran 2018

Sekil 4. Postnatal MRG’de bilateral kistik goz.

yapilarinin goz kapaklarinin icinden goriilmesi
hem goziin kurumasina hem de kozmetik
olarak kotii gorliniimii olmasi yiiziinden
tic aylik olunca plastik cerrahi tarafindan
tarsorafi yapilarak kistlerin géz kapaklarinin
altinda kalmasi saglandi. EEG’si normal olarak
raporlandi.
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Tartisma

Konjenital kistik g6z, gozlin olusum defektinden
kaynaklanir. 1880-1960 yillar1 arasinda sadece 16
vaka bildirilmistir.! Bugtine kadar tahmini 30-40
vaka oldugu tahmin edilmektedir.? Konjenital
kistik gozde, goz kiiresi tamamen yokken,
mikrooftalmi ile giden kistik gozde, gbze ait
yapilarin deforme olarak bulundugu goriliir.!
Etiyolojiye yonelik yapilan arastirmalarda belirli
bir etkene rastlanilmamis, annenin gecirdigi
sucicegi enfeksiyonu sug¢lanmis, fakat kesin
olarak kanitlanamamaistir. Molekiiler diizeyde
kistik goziin olusumundaki bozukluk da
bilinmemektedir. Sadece bir hastada kromozom
13 istiinde delesyona rastlanmis ve Orbelli
sendromu olarak adlandirilmistir.2 Konjenital
kistik goz ile cok benzemesine ragmen birkag
farklilikla ayrilir. Okiiler gelisim ile ilgili
olusumlar (kornea, iris, sillier cisimcikler, lens,
vitréz bosluk, retina gibi) bulunmaktadir.?
Tanimlanan vakalarin ¢ogu histopatolojik
incelemeden sonra almistir, fakat bir vakada
bizim vakamiz gibi histopatolojik tani olmadan
konjenital kistik goz olarak degerlendirilmistir.#
Histopatolojik incelemelerde genellikle kistin,
g6z kiiresinin ortasina yerlestigi ve {ist goz
kapagindan protrude oldugu gorilir. Kistle
beraber goriilen mikrooftalmilerde ise retina,
sillier cisimler, lens, vitrdz kaviye, retina, kolloid
gibi goze ait yapilar bulunur ve kist genelde
alt g6z kapagindan protrude olur. Literatiirde
en kiiciik dort aylik olan hastaya entikleasyon
yapilarak histopatolojik tani konmustur.?
Hastamizin ¢ekilen kranial-orbital MRG’nin de
sag gozde lense ait olusum oldugu icin kist ile
giden mikrooftalmi olarak degerlendirilebilir.

Konjenital kistik gdze; koanal atrezi,
fasial klefting, semer burun, burun deligi
malformasyonlari, yiizde ve skalpde yuvarlak
lezyonlar, sfenoid kemigin malformasyonlari,
hidrosel eslik edebilir. Korpus kollusum
agenezisi, basal ensefalosel ve orta hat
deformiteleri gibi intrakranial anomaliler
ile birlikteligi gosterilmistir.l> Gri cevher
heterotopiast goriilebilir.:> Ayrica, kistik goz
ile iliskili kranial anomaliler; sfenoid kemik
aplazisi, mental retardasyon, basal kafatasi
defekti, basal ensefalosel, mikrosefali, korpus
kollosum agenezisi, orta beyin deformasyonu,
holoprosensefali, fasyal paralizi, hidrosefali,
posterior fossa kisti, agiri, Rolandic alanda
EEG degisiklikleri bildirilmistir.26 Sistemik
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muayenelerinde ise yarik damak, eger burun,
kifoskolyoz, spinodaktili, fallot tetralojisi,
hemifasial paralizi, ipsi lateral hipotrofi, bifid
basparmak, hipokonveks tirnak yataklari, kisa
ve bodur parmaklar bildirilmis ve bir vakada
nobet izlenerek fenobarbital baslanmistir.?
Bizim vakamizda kulak tragusunda ‘pitting’
oldugu goriilmiistiir. Fakat hastamizda
saptanan isitme bozuklugu simdiye kadar
ulasilabilen literatiirdeki ilk vaka olma 6zelligini
gostermektedir.

MRG o6zellikleri vaka bildirimlerinden
derlenebildigi kadar kist T1 goriintiilemelerinde
hipointens ve T2 goériintiilemelerinde
hiperintens 6zelliktedir. Kistik yapinin beyin-
omurilik sivisina ya da vitréz siviya benzedigi
ve solid komponentlerinin T1 agirlikli kesitlerde
beyin parankiminden daha ¢ok kas ile ayni
intensitede oldugu goriilmiistlir. Gz yapilari
bulunmamaktadir. Intrakranial yapilarla iligki
gosterilmemektedir.> Bizim vakamizda ise
bilateral orbita kavitesini dolduran sivinin vitréz
sivi ile benzer sivi igerigi oldugu fakat kas
yapilarinin degerlendirilemedigi belirtilmistir.

Kist icindeki siv1 proteindz, serosanguindz, koyu
ya da viskoz olabilir. Bir ¢alismada kist sivisinin
beyin-omurilik sivis1 (BOS) ile ayni &zelliklere
sahip oldugu bulunurken, diger ¢alismada ise
kist sivisinin ne BOS ne de serum ile uyumlu
oldugu bulunmustur.2

Sonug¢ olarak; kistik glob seyrek goriilen,
goziin gelisimsel defektidir. Bircok anomali
ile birlikte olabilir. Intrakranial anomalilere
daha sik rastlanmasina ragmen sundugumuz
hastada oldugu gibi isitme kaybi olan
vaka bulunmamaktadir. Tan1 esas olarak
histopatolojik inceleme ile olmasina ragmen,
MRG goriintiilemesi de tani konmasinda
anlamli kabul edilmektedir.
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