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Ocular involvement occurs in a significant number of hereditary metabolic
disorders (HMDs). Cataract is one of the ocular findings that is frequently
encountered. It causes a loss of vision in children which would significantly
affect the child’s neuromotor development. The appearance of cataract in
HMDs may occur within the first year of life, as well as in other periods
during childhood. While cataract is a pathognomonic finding in some HMDs,
it is also a faint finding accompanied by other organ involvement that may
only be identified by a careful examination. It is very important to recognize
cataracts at an early age in order to prevent irreversible amblyopia, early
diagnosis and treatment of metabolic diseases that may be related to cataract,
to prevent obstacles in the child’s neuromotor development and to intervene
rapidly. Taking into account the above considerations, this article discusses
cataracts in HMDs in detail.
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OZET: Kalitsal metabolik hastaliklarin (KMH) 6nemli bir kisminda g0z
tutulumu olur. Katarakt da siklikla karsimiza ¢ikan bir bulgudur; ¢ocuklarda
gorme yetisinin kaybina yol acarak ¢ocugun néromotor gelisimini 6nemli 6l¢iide
etkileyebilir. KMH’larda ilk yil i¢inde kendisini gosterebilecegi gibi, ¢ocukluk
yas donemlerinin herhangi birisinde de goriilebilir. Katarakt bazi KMH’larda
tanm1 koydurucu bulguyken, bazilarinda diger organ tutulumlarina eslik eden
silik bir bulgu olarak ancak dikkatli bir muayene ile tanimlanabilmektedir. Geri
doniisiimsiiz ambliyopinin 6nlenmesi, iliskili olabilecek metabolik hastaliklarin
erken tan1 ve tedavisi, gocugun néromotor gelisiminin engellenmemesi ve hizla
miidahale edilebilmesi i¢in kataraktin erken yasta farkedilmesi ¢ok 6nemlidir.
Bu diisiinceden yola ¢ikilarak KMH’larda katarakt bulgusu bu yazida ayrintili
bir sekilde ele alinmistir.

Anahtar kelimeler: katarakt, kalitsal metabolik hastaliklar, ¢ocuklar.

Katarakt, cocuklarda seyrek goriilmekle
birlikte, 6nlenebilir ¢ocukluk korlagiintin
baslica nedenlerinden birisi olmasi nedeniyle
onemlidir. Dilinya genelinde ¢ocuklarda korliik
nedenlerinin %5-20’sini katarakt olusturur.!
Avrupa ve Amerika’da konjenital katarakt
1.8:10.000 siklikla gene ¢ocuklarda tedavi
edilebilir korliiklerin en sik nedeni olarak
goriillmektedir.? Bolgesel sosyoekonomik
farkliliklara bagli olarak endiistrilesmis
tilkelerde3 1-6:10.000 canli dogum ve en fakir
bolgelerinde* ise 5-15:10.000 canli dogum
seklinde goriilme siklig1 bildirilmektedir.

Go6z mercegi, 151gIn retina iizerine ince bir
sekilde odaklanmasindan sorumludur ve
seffafligi gérme keskinligi i¢in hayati 6neme
sahiptir. Lens avaskiilerdir; arteriyel veya venoz
dolasimi yoktur. Lens i¢indeki epitel hiicreleri
metabolik aktiviteyi saglar. Bu hiicreler mitoza
ugrayarak lif (fiber) hiicrelerine doniisecegi
lens merkezine go¢ edecek yavru hiicreleri
tiretirler. Bu sistemli organel yikimi, mitokondri,
endoplazmik retikulum, ribozomlar ve diger
organelleri uzaklastirmak icin lif hiicrelerinin
olgunlasmasi sirasinda baslatilir. Lens
icindeki konsantre soliisyon ve kristalinlerin
‘polydisperse’ karisimi da kristalizasyonu onler.
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Lenste protein sentezi yoktur ve agiga ¢ikan
proteinlerin uzaklastirilmasi gerekir. Bu nedenle
once a-kristalin bu proteinlere baglanir ve
¢okmelerini onleyerek yikima yardimci olur.
Yasla birlikte a-kristalin azalmaya baslar ve
proteinlerin agregasyonu oOnlenemez. Yasin
ilerlemesiyle baslayan katarakt nedeni bu
sekilde agiklanmaktadir.”

Cocukluk c¢ag1 kataraktlar1 ise altta yatan
hastaliga bagli olarak farkli mekanizmalarla
ortaya ¢ikmaktadir. Ornegin, oksidatif
zedelenme katarakt olusumunda ana etkenlerden
birisidir. Yiiksek diizeyde glutatyon tiriinleri
lens proteinlerini ultraviyole B 1sinlarinin
fotooksidasyonundan korur. Kii¢iik molekiillii
ultraviyole filtreleri, 3-hidroksikinurenin gibi
kiiglik molekiillerden lens proteinlerini korur. Bu
redoks iirlinlerinde azalma katarakt gelisimine ve
ilerlemesine yol acar. Bu nedenle, antioksidan
tedavinin katarakt gelisimini engellemede
yararli olabilecegi dustintilmektedir.®

Cocukluk c¢agi kataraktlar1 tedavisi, baslangic
yasi, kataraktin morfolojisi ve diger iliskili
okiiler ve sistemik bulgulara bagli olarak
gruplandirilmaktadir.” Ornegin; dogumda
var olan lens opasiteleri konjenital katarakt
olarak, dogumda olmayip yasamin ilk yilinda
lenste gelisen opasiteler ise infantil katarakt
olarak adlandirilmaktadir. Ancak tam bir ayrim
yapilamadig1 i¢in, genelde ilk yas igerisinde
goriilen kataraktlar icin de konjenital katarakt
tanimi kullanilmaktadir. Yasamin ilk yilindan
sonra ortaya ¢ikan kataraktlar akkiz (edinsel)
katarakt olarak tanimlanmakta ve senil katarakt,
travmatik, komplike, patolojik, sekonder
katarakt olarak siniflandirilmaktadir (Tablo I).

Kataraktlar monogenik kalitimla aktarilan
klinik ve genetik olarak heterojen bir grup
bozukluktur. Kalitsal bilateral konjenital
kataraktlarin yaklasik %20’sine neden olan
200 tizerinde mutasyon tanimlanmistir.8 Erken
baslangicli kataraktlarin biiyiik kismindan a-, f-,
ve y-kristalin genlerinde goriilen mutasyonlar
(Argl4Cys, Pro23Thr, Arg36Ser, Arg58His and
Trp156Stop) sorumlu tutulmaktadir.® Ancak
tiim arastirmalara ragmen olgularin %90’1ninda
katarakt nedeni tanimlanamamaktadir. Kalitsal
bir metabolizma hastalig1 olan galaktozemi
konjenital katarakt nedenleri icinde en
sik goriilenidir. Toksoplazma, rubella,
sitomegaloviriis, herpes simpleks ve sifiliz gibi
intrauterin enfeksiyonlar genellikle cift tarafli
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Tablo I. Cocuklarda katarakt nedenleri.
ARkiz kataraktlar (olgularimin %99’u)

Sistemik hastaliklarla beraber olan kataraktlar
Diyabetes mellitus
Galaktozemi
Bobrek yetmezIligi
Mannosidozlar
Fabry hastalig
Lowe sendromu
Wilson hastalig1
Deri hastaliklari
Sekonder ve komplike kataraktlar
Heterokromia ile iligkili
Kronik iridosiklitle iligkili
Retinal vaskiilitle iliskili
Retinitis pigmentoza ile iligkili
Postoperatif kataraktlar
Siklikla vikrektomi sonrasi ve silikon
Yag ile retinal travmatik katarakt
Kontiizyon veya perforasyon iliskili
Infrared radyasyon iliskili
Elektrik ¢arpmasi iliskili
Iyonizan radyasyon
Toksik katarakt
Kortikosteroid kullanimina bagli
Daha az siklikla klorpromazin, miyotik ajanlar, busulfan

Konjenital katarakt (Olgularin %]1’inden azi)

Konjenital kataraktlar
Otozomal dominant
Otozomal resesif
Sporadik

~ X’e bagh

Intrauterin enfeksiyonlar
Rubella (%40-60)
Kabakulak (%10-20)
Hepatitler (%16)
Toksoplazmozis (%5)

konjenital katarakt nedenidir. Ayrica cift tarafli
konjenital katarakt, Turner sendromu, Down
sendromu, Edward sendromu gibi kromozom
anomalilerinin bir komponenti olarak da
goriilebilir.

Katarakt erken yasta olustugunda ¢ocuklarda
ambliyopi ve korliige yol acar. Eger dogustan
cift tarafli katarakt varsa {i¢lincl ayda
geri donilisimsiiz nistagmusa yol agabilir.?
Bu nedenle erken tedavi icin, dikkatli bir
c¢ocuk hekiminin mutlaka kataraktin altta
yatan nedenini arastirmasi gerekir. Sekiz-
dokuz yasindan sonra ortaya ¢ikan katarakt
ambliyopiye yol a¢masa bile hastanin yasam
kalitesini diislirir. Bu nedenle, ¢ocugun genel
iyilik hali i¢in bile altta yatan nedenin mutlaka
arastirilmasi gerekir.

Saglikli veya siiphelenilen her bebege ‘kirmizi
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yansima testi’ (red reflex) uygulanmalidir.
Bu test, basit ucuz ve Ozellikle bebek ve
cocuklarda katarakt, retinoblastoma gibi ciddi
g6z hastaliklarini ortaya ¢ikarmaya yardimci
olacak bir tarama testidir. Kirmizi yansima testi
posterior segmentteki anormallikler ve visual
aksta gelisen katarakt ve korneal opasitelerin
taramasinda kullanilabilir.!0 Dogumda ve 6-8.
haftalar arasinda yapilirsa katarakt erkenden
saptanmis ve tedavisine baslanarak ilerlemesi
onlenmis olur.

KATARAKT VE KALITSAL METABOLIK
HASTALIKLAR

Kalitsal metabolik hastaliklarda géz tutulumu
izole olarak gozlenebilecegi gibi diger sistemik
bulgulara eslik de edebilmektedir. Patogenezden
genellikle olusan anormal metabolitlerin
toksik etkisi veya normal metabolitlerin
birikimi sorumlu tutulmaktadir.!! KMH’larda
oftalmolojik bulgularin fark edilmesi ve
yorumlanmasi, 6zellikle yenidogan ve bebeklerde
metabolik hastaliklarin tanist ve aileye verilen
genetik danigsmanlik acgisindan olduk¢a Snem
tagsimaktadir.

Metabolik hastaliklardaki goz patolojilerinin
mekanizmas: her hastalik i¢in tam olarak
aydinlatilamamistir. Altta yatan hastaligin
ilerleyis sekline bagli olarak goéz bulgulari
farkli bigimlerde ve yaslarda kendini
gosterebilmektedir.'> Cogu KMH da g6z bulgular1
bebeklik ve erken ¢ocukluk dénemlerinde
saptanabilir. Bu nedenle isitme azlig1, nérolojik,
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kardiyovaskiiler, gastrointestinal, genitoiiriner
sistem, kas-iskelet sistemi ve deri tutulumlari
gibi KMH diisiindiiren bulgular1 olan bebek
ve c¢ocuklarin degerlendirilmesinde goz
bulgularinin belirlenebilmesi i¢in detayli bir
oftalmolojik muayene sarttir. Sekil 1’de KMH
diisiiniilen ve katarakt: olan bir ¢ocuga tanisal
yaklasim modeli verilmistir. Buna gore katarakt
saptanmis olan bir ¢ocukta altta yatan neden
saptanip en azindan tekrarlamasi Onlenebilir.
Bazen KMH tanis1 kondugunda var olmayan
goz bulgusu sonradan kendisini gosterebilir.
Bu nedenle, gelisebilecek g6z tutulumunu
erken saptamak ve tedavisini diizenlemek
icin diizenli kontrollerinde aksatilmadan goz
degerlendirmesinin de yapilmasi gerekir.

Gozde katarakta neden olan metabolik
hastaliklar genel olarak lipid, karbonhidrat
ve protein metabolizmast bozukluklar1 olarak
tanimlanabilmektedir.

Amino asit metabolizma bozukluklar:
Alkaptoniiri

Alkaptoniiri tirozin metabolizmasiyla
ilgili karacigerde bulunan bir enzim olan,
homogentisik asit oksidaz eksikligi sonucunda
ortaya ¢ikan hastaliktir. Otozomal resesif
kalitim sekli gosterir.!3 Cocukluk ¢aginda
en sik rastlanan O6zelligi, idrarin beklemekle
siyahlasmasidir. Hastalik daha ¢ok otuz yasindan
sonra, Ozellikle eklemlerde bozulmalar, sklera ve
kulak derisinde siyahlagma ve kalp kapaklarinda
sertlesmeyle kendisini gosterir. Heniiz tam

Bebek-cocuk

Klinik bulgu
Aile oykiisii

_ radyolojik
"~ mikrobiyolojik

Idrar ve kan &rnegi alinmasi
Genel biyokimyasal incelemeler
Birinci basamak metabolik taramasi

Enzim analizi

DNA analizi

hematolojik incelemeler

Sekil 1. Kalitsal metabolik hastalik diistintilen katarakti olan ¢ocuklarda tanisal yaklasim.
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olarak tedavisi olmamakla birlikte nitisinon,
etkisi kanitlanmis tek tedavi segenegidir.
Biiyiik ¢ocuk ve eriskinlerde 1 gr/giin vitamin
C Onerilmektedir.'4 G6zde kornea limbusunda
okside pigment iriinleri siyah yag damlasi
seklinde depolanmaya yol agmakta ve lamellar
katarakta da neden olmaktadir.!>

Homosistiniiri

Homosistiniiri birden fazla sistemi tutan
otozomal resesif gecisli bir hastaliktir. Bu
hastalik metiyonin metabolizmasindan sorumlu
bir veya birka¢ enzimin yetersiz aktivitesinden
kaynaklanir. Homosistiniirinin en sik nedeni
kanda metiyonin, idrarda homosistein ve
metiyonin diizeylerinin artisina neden olan
sistationin B-sentaz eksikligidir. Zihinsel
gerilik, bilissel bozukluk, marfanoid goriiniim,
osteoporoz, serebrovaskiiler ve kardiyak tromboz
siklikla goriilen belirtilerdir.16 Gozde, katarakt,
ilerleyici miyopi, genellikle asagiya dogru olan
lens dislokasyonu, glokom ve retina dekolmani
goriilmektedir.17

Liziniirik protein intoleransi

SLC7A7 geninde mutasyon sonucu olusan,
otozomal resesif gecen seyrek goriilen bir
hastaliktir. Idrarda bazik amino asit (lizin,
ornitin, arginin) atilimi artmistir. Dibazik
amino asitlerin intestinal, renal, hepatik
emilim ve transport bozuklugu vardir. Ure
dongiisiinde bozulma sonucu glutamin ve
alaninde artis saptanir. Arjininden NO (nitrik
oksit) sentezinde bozulma olmaktadir. Proteinli
besinlerden ka¢inma, hepatosplenomegali,
gelisme geriligi, osteoproz, ishal goriilmektedir.
Gozde katarakt goriilebilmektedir.18

Karbonhidrat metabolizmasi bozukluklari
Galaktozemi

Gozde katarakt iligkisi en sik olan metabolik
hastaliktir. U¢ enzim defekti tanimlanmistir.

Galaktokinaz eksikligi: Otozomal resesif olarak
kalitillir. Galaktozemi, galaktoziiri ve katarakt
ile karakterizedir. Mental retardasyon ve
aminoasidiiri yoktur. Galaktozsuz diyetle
katarakt onlenebilir. Prognoz iyidir.

Galaktoz 1-fosfat iiridil transferaz eksikligi:
Galaktoz-1-fosfat tridil transferaz eksikligi
galaktoz metabolizmasinin en sik rastlanan
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bozuklugu olup, otozomal resesif ge¢islidir.
Klasik galaktozemi yenidogan déneminde zayif
emme, sarilik, gelisme geriligi, kanama diatezi
gibi klinik bulgularla kendini gosterir. Tedavi
edilmeyen bebeklerde beslenme problemleri,
hepatoselliiler zedelenme, gelisme geriligi,
kanama, gibi komplikasyonlarla sonuglanir.
Kesin tani galaktoz-1-fosfat {iridil transferaz
(GALT) aktivitesinin eksikliginin gosterilmesi
ile konulur. Gériilme sikligr 1:40,000-1:80,000
arasinda degismekte olup (Tiirkiye’de 1:23,775)
otozomal resesif kalitim gdsterir. Bu hastalarda
aldoz rediiktaz santina bagl biriken galaktitol,
osmotik olarak su cekip lensin yapisini bozarak
katarakt olusumuna yol agar.10

Uridindifosfat-galaktoz 4 epimeraz eksikligi:
Otozomal resesif kalitilir. iki sekilde
goriilmektedir. Agir sekil seyrek goriiliir ve
enzim aktivitesi tiim dokular ile eritrositlerde
eksiktir. Klinik bulgular klasik galaktozemiye
benzer fakat galaktoz kisitlamasina yanit kesin
degildir. Hafif sekil daha sik goriilmekte, ancak
klinik bulgulara neden olmamaktadir. Yenidogan
doneminde eritrosit galaktoz-1-fosfat diizeyi
yiiksek saptanir. Karaciger ve deri fibroblast
kiiltlirlerinde enzim aktivitesi normaldir. Tedavi
gerektirmez.

Glikojen depo hastaligi tip 1 (Von Gierke
hastalig)

Otozomal resesif gecer. Hepatorenal hastalik
olarak da adlandirilmaktadir. Glukoz-6 fosfataz
enzimi eksiktir. Karaciger, bobrek ve barsaklarda
glikojen birikir. Kasta glukoz-6 fosfataz
bulunmadigindan kaslar etkilenmez. Katarakt
goriilebilir.

Fruktoz-1-fosfat aldolaz eksikligi

Fruktoz-1-fosfat aldolaz eksikligi sonucu olusur.
Otozomal resesif gecisli olup, enzimin geni
kromozom 9q21.3-q22.2’de gosterilmistir.
Klinik bulgular diyete fruktoz ve stikroz eklenme
yasi ile degisiklik gosterir. Bebeklikte tablo
galaktozemiye benzer ve nobetler goriilebilir.
Katarakt gelisen olgular bildirilmistir.1?

Lipid metabolizmas1 bozukluklar1
Notral lipid depo hastalig

PNPLA2 geninde mutasyon meydana gelir ve
otozomal resesif gecer. Lokositlerde trigliserit
iceren sitoplazma damlaciklar1 kemik iligi,
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deri, kas ve diger dokularda birikimi sonucu
nonbilléz iktiyozis, vakuollii l6kositler,
miyopati, noropati, sagirlik, gelisme geriligi,
gbz ve karaciger tutulumu, proksimal kas
glicstizltigii, katarakt goriiliir.!!

Serebrotendinoz ksantomatozis

CYP27A1 genindeki mutasyondan kaynakli
meydana gelir ve otozomal resesif kalitilir.
Sterol-27-hidroksilaz enzimine bagh
defektler nedeniyle, kolesterol yiiksekligi,
ilerleyici pramidoserebellar bulgular, kognitif
yikim, periferik néropati, juvenil katarakt
goriilebilmektedir. Tedavide kenodeoksikolik
asit kullanilir. 11

Kolesterol metabolizmas1 bozukluklari

Mevalonat kinaz eksikligi, Conradi-Hiinnerman
sendromu ve Smith-Lemli-Opitz sendromunda
gorme kaybi, katarakt, optik sinir anomalileri
goriilebilir. Katarakt genellikle agir formlarda
kendisini gosterir.

Metal transportu bozukluklari

Wilson hastaligt ATP7B genindeki
mutasyonlar sonucu meydana gelir. Bakir
metabolizma bozuklugu sonucu bakir doku
ve organlarda birikir. Kaiser-Flasher halkasi
patognomonik olmakla beraber ‘ay ¢icegi’
katarakt1 goriilebilmektedir. Kornea limbusunda
descement membrani {izerinde sari-kahverengi
pigmentasyon olusur. 20

Mitokondriyal hastaliklar

Senger sendromu konjenital kataraktlarin
belirgin goz dzelligi oldugu mitokondriyal DNA
deplesyon sendromudur. Bilateral lens opakligi
genelde dogumda ya da yasamin ilk birkag
haftasinda tam l6kori ile kendisini gosterir.
Hipertrofik kardiyomiyopati dogumdan birkag
glin sonra goriilebilir ancak olgularin %40’1inda
yasamin ikinci veya ii¢clincli on yilina kadar
bulgular saptanmayabilir. Yenidogan déneminde
genellikle ilerleyici ve oliimciil gidislidir. Laktik
asidoz, kardiyomiyopati, katarakt, miyopi,
strabismus, glokom goriilebilir.20

Organel iliskili bozukluklar
Sfingolipid metabolizmas1 bozukluklar

Fabry hastaligi X kromozumunda tasinan

GCocuk Saghg ve Hastaliklart Dergisi ® Ocak - Aralik 2020

GLA mutasyonu a-galaktosidaz A eksikligine
yol acar. Kornea verticillata, damarlarda hafif
orta kivrilmalar, posterior subkapsiiler (fabry)
katarakt goriiliir. Bu Fabry hastaliinin gozde
ortaya cikan en erken bulgusudur.

Mukopolisakkaridozlar ve oligosakkaridozlar

MPS III’de (San Filippo sendromu) heparan
siilfat yikiminda defekt vardir, otozomal
resesif olarak kalitilir, mukopolisakkaridozlar
arasinda en sik goriilenidir.?0 MPS IV’de
(Morquio sendromu) keratan siilfat yikiminda
bozukluk vardir, otozomal resesif kalitilir, kemik
tutulumu 6n plandadir. Her ikisinde de katarakt
goriilebilmektedir.2!

Peroksizomal hastaliklar

Zellweger sendromu serebrohepatorenal
sendrom olarak da bilinir, cok uzun zincirli yag
asidi metabolizma bozuklugu vardir. Hipotoni,
nobet, atipik yiiz goriiniimii, katarakt birlikteligi
goriiliir.

Rizomelik kondrodisplazi punktata otozomal
resesif kalitim gosterir. Humerus ve femurda
kisalik, metafizyel genisleme, ¢ift tarafli
katarakt, iktiyotik deri dokiintiileri goriliir.

Genetik sendromlar

Lowe (okiiloserebrorenal) sendromu X’e bagli
kalitilir. Lipid fosfataz eksikligi nedeniyle olusur.
Konjenital katarakt, glokom ve mikroftalmi
goriilebilir.22

KATARAKT G(")RULM]; ZAMANINA GORE
KALITSAL METABOLIK HASTALIKLAR

Katarakt KMH’larinda ortaya ¢ikis zamani
hastaligin tiirtine goére farkli yaslarda
olabilmektedir. Tablo II'de yasa gore ¢ocuklarda
katarakta yol agan KMH’lar verilmistir.

Dogumda

Bebek dogdugunda saptanan katarakt
Lowe sendromunun X’e bagli kalitsal
okiiloserebrorenal sendromunda goriilen bir
bulgudur. Bu durumun ayirt edici 6zelligi
dogum Oncesi gelisen ve dogumdan Once
ortaya ¢ikan konjenital kataraktlarin varligidir.
Etkilenen yenidoganlarda genellikle multisistem
bozuklugu gortiliir ve glokom, mikroftalmik,
gorme keskinliginde azalma ve korneal keloid
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olusumu gibi belirgin anormalliklere ek olarak
bobrekler de etkilenebilir. Ek olarak, bu
hastalarda, kas hipotonisi, arefleksi ve zihinsel
gelisim geriligi olabilir. Diger 6zellikler arasinda
renal tubulopati, fankoni sendromu ve fasiyal
dismorfizm vardir.

Lowe sendromu disinda peroksizomal
bozuklularda 6zellikle de Zelweger sendromunda
dogumda katarakt goriilebilir. Katarakt,
kondrodisplazi punktata ve rizomelik ciicelik ile
birlikte ise rizomelik kondrodisplazi punktata
diistintilmelidir. Ayrica Cockayne sendromunda
ve sorbitol dehidrogenaz eksikliginde de
dogumda katarakt goriilebilir.23
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Yenidogan doneminde

Yasamin ilk ayinda yenidoganlarda ciddi
derecede karaciger yetmezligi, sarilik ve
tubulopati ile iliskili kataraktlar, galaktoz-1-
fosfat iiridiltransferaz eksikligine baglh klasik
galaktozeminin bulgusudur. 23

Siit ¢ocuklugu donemi

Bebeklik doneminde, katarakt galaktokinaz
eksikliginin farkli varyantlarinin ve nedeni
bilinmeyen galaktitol veya sorbitol birikiminin
tek klinik bulgusudur. Katarakt, ayni zamanda
hepatosplenomegali, kaba yliz gérlinimi
ve vakuolize lenfositler ile karakterize olan
sialidoz veya o-mannozidoz gibi lizozomal

Tablo II. Yasa gore ¢ocuklarda katarakta neden olan metabolik hastaliklar.!!

Yenidogan doénemi
Galaktozemi
Sorbitol dehidrogenaz eksikligi
Zelweger sendromu
Rizomelik kondrodisplazi punktata
Lowe sendromu

Cocukluk dénemi

Karbonhidrat metabolizma bozukluklar
Galaktozemi
Sorbitol dehidrogenaz eksikligi
Aldoz rediiktaz eksikligi

Lizozomal hastaliklar

Oligosakkaridozlar: a-mannozidoz, sialidoz, galaktosialidoz
Fabry hastaligi, néronal seroid lipofusinozis (juvenil sekli)

Amino asit metabolizma bozukluklar:
Delta-1-pirolin-5-karboksilat sentaz eksikligi

Hiperornitinemi (ornitin aminotransferaz eksikligi)

Liziniirik protein intoleransi
Lowe sendromu
Lipid metabolizmas: bozukluklary
Sjogren-Larsson sendromu
Notral lipid depo bozuklugu
Kolesterol metabolizma bozukluklari

Serebrotendintz ksantomatozis (kolesterol lipidozis)

Mevalonat kinaz eksikligi (agir sekli)

Conradi-Hunermann sendromu

Smith-Lemli-Opitz sendromu
Peroksizomal hastaliklar

Peroksizom biyogenez defekti

Rizomelik kondrodisplazi punktata
Mitokondrial oksidatif fosforilasyon bozukluklar:

Senger hastaligi

Senger benzeri hastalik

B -metilglutakonik asidiiri

Mitokondrial DNA mutasyonlari
Bakir metabolizmas: defektleri

Wilson hastalig

Menkes hastaligi
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bozukluklardaki ¢oklu organ tutulumunun bir
parcasi olabilir. Mitokondriyal hastaligi olan
bebeklerde katarakt, kas hipotonisi, ensefalopati
ve laktik asidoz ile birlikte bulunabilir. Nadiren,
siddetli seyreden bir hastalik olan mevalonik
asidiiri, hipobetalipoproteinemi, vitamin
E-D eksiklikleri veya laktoz intoleransi olan
cocuklarda da katarakt bildirilmistir. Baz1
bebeklerde de nadiren de olsa hipoglisemik
ataklara bagli olarak katarakt goriilebilmektedir.?3

Cocukluk ve adolesan donemi

Wilson hastalig1 olan hastanin %20-25’inde
sunflower (ay ¢icegi) katarakti goriiliir. Bu yasta
¢ogu hasta 6ncelikle norolojik bulgularla degil,
hepatik bulgular ile bagvurur. Hipoparatiroidizm
ve psodohipoparatiroidizmden kaynaklanan
kemik degisiklikleri ve hipokalsemi olan
hastalarda katarakt da goriilebilir. Her iki
mercegin anterior fetal Y siitlirlerindeki halka
seklinde noktasal opasiteler lizinilirik protein
intoleransinda sik¢a rastlanan godzlemlerdir.
Sjogren-Larsson sendromlu kataraktl
hastalarda, sendromun diger 6zellikleri
arasinda spastik parapleji, mental retardasyon
ve iktiyozis yer alir. Kataraktin iktiyozisle
birliktelik gosterdigi diger bir hastalik da nétral
lipid depo hastaligidir. “Corneal verticillata”
Fabry hastaliginin en yaygin géz bulgusudur.
Anterior ve posterior subkapsiiler katarakt ise
fabry hastaliginda goriilen katarakt ¢esididir.
Sistatiyoniiri B-sentetaz eksikligine bagl
homosistiniiri hastalar1 da kataraktla kendisini
gosterebilmektedir. 23

Yetiskinlik

Serebrotendindz ksantomatozisli yetiskinlerde
genellikle katarakt vardir. Bu hastalarda
kataraktlarin ksantoma ile iliskili olmasi
ve mental reterdasyon, ataksi ve psikotik
davraniglarin goriildigli noérodejeneratif gidis
nedeniyle kolaylikla tani konabilir. Ornitin
aminotransferaz eksikligi olan hastalar (koroid
ve retinada girat atrofisi) ikinci on yilda
siklikla arka subkapsiiler kataraktla gider. Bu
hastalar genellikle ge¢ cocukluk ve ergenlik
déneminde miyopi degerlendirmesi veya gece
gorlisii azalmasi nedeniyle bir goz hekimine
basvururlar. 23

Sonug

Katarakt gerek onlenebilir gorme problemleri,

GCocuk Saghg ve Hastaliklart Dergisi ® Ocak - Aralik 2020

gerek metabolik hastaliklar i¢in erken bir
ipucu olmasi nedeniyle ayrintili bir sekilde
degerlendirilmelidir. Etiyolojiye yonelik
intrauterin enfeksiyonlar, elektrolit bozukluklari,
mental-motor gelisim, sistemik muayene, ilk
donemlerde agiklanamayan sepsis ataklari,
annede gebelik esnasindaki hastalik ve
enfeksiyonlar1 gozden gegirilmelidir.

Katarakt1 olan olgularda herhangi bir hastaligi
isaret eden ©zel bir bulgu olmasa bile nispeten
sik goriilen etiyolojik faktdrlerin ekarte
edilebilmesi i¢in en azindan TORCH serolojisine
idrarda rediiktan madde varligina, serum ve
idrarda amino asit varligina, hipokalsemi ve
hipoglisemi agisindan serum gliikoz, kalsiyum
ve fosfor seviyelerine bakilmalidir.

Zamaninda dogan bebeklerin dogum sonrasi
hastane ¢ikisindan hemen 6nce ayrintili géz
muayenesi yapilmali, anne/baba akrabalik
diizeyi, ailede gérme problemleri dikkatle
irdelenmelidir. Kalitsal metabolik hastaliklar
ve katarakt iliskisi meydana gelis sebepleri
icin ek calismalara gereksinim vardir. Saptanan
kataraktli olgularda aile bireyleri de goz ardi
edilmemeli ve tiim aile bireyleri dikkatli bir
Oykii ve fizik muayene ile degerlendirilmelidir.
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